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Le peuplement de l’Europe 
Située à l’extrémité occidentale du continent eurasien, l’Europe est un espace géographique sans 
limites précises qui, les Alpes mises à part, ne contient pas d’obstacle morphologique majeur. En 
connexion avec le continent asiatique directement par voie terrestre, avec le nord du continent 
africain au travers de la mer Méditerranée ou via le Proche Orient, l’Europe a été peuplée, par de 
nombreuses vagues de migrations successives, à des périodes différentes. Si la présence d’une 
quantité importante de restes archéologiques fait de ce continent l’un des plus étudiés et des 
mieux connus au monde, la compréhension exacte des contributions réelles de chaque période 
préhistorique et protohistorique à l’origine de son peuplement actuel, reste particulièrement 
complexe. 
Les premiers  indices d’occupation humaine en Europe remontent au Pléistocène inférieur comme 
en atteste la présence des plus anciens vestiges attribués à Homo antecessor (site de Sima del 
Elefante ; 1.2 Ma). A partir de environ - 300 000 ans, l’Homme de Neandertal aurait ensuite 
occupé l’Europe jusqu’à l’arrivée des hommes anatomiquement modernes (Homo sapiens sapiens), 
il y a 35 000 ans, avec qui ils auraient cohabité pendant plusieurs milliers d’années. Les raisons de 
la disparition des néandertaliens et de la possibilité de l’intégration de leur pool génétique à celui 
des hommes modernes, reste un sujet de discussion. Certains auteurs suggèrent notamment qu’il 
a y pu avoir métissage, comme en témoignerait la découverte du squelette de l’enfant de Lagar 
Velo retrouvé au Portugal en 1999, puisque celui-ci présenterait à la fois des traits anatomiques  
d’homme moderne et de Néandertalien (Duarte et al. 1999).  Mais les études génétiques récentes, 
menées aussi bien sur les squelettes de sujets néandertaliens que sur les populations modernes 
européennes, suggèrent que ces derniers n’auraient pas ou peu laissé de traces dans le patrimoine 
génétique des habitants actuels d’Europe (Currat 2004; Green et al. 2010). Bien que la question 
soit toujours en suspens, il semblerait que l’origine des européens actuels se trouve plutôt, 
principalement dans les différents mouvements reliés aux expansions des populations d’hommes 
anatomiquement modernes. 
Combinée aux données climatologiques, archéologiques et linguistiques, l’étude des génomes des 
habitants actuels de l’Europe ainsi que la datation de l’apparition de différentes mutations 
génétiques reliées aux différentes vagues d’expansion sur le territoire, permettent d’identifier les 
principaux phénomènes démographiques impliqués dans l’origine du pool génique européen 
actuels.  
Trois grandes périodes auraient ainsi fortement marqué le génome des Européens actuels. 
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La première remonterait à environ 35 000 ans avec l’arrivée sur le sol européen des pionniers du 
Paléolithique supérieur via le Proche Orient. Le dernier maximum glaciaire, il y a environ 20 000 
ans, aurait ensuite contraint les populations à migrer dans des zones refuges au sud de l’Europe, 
(plus précisément au niveau de trois régions: la Péninsule Ibérique, les Balkans et dans les 
steppes du sud de l’Ukraine), avant de se disperser à nouveau, après le « Dyras récent » 
notamment il a environ 12 000 ans. Enfin, le dernier grand bouleversement démographique 
correspond à l’arrivée des premiers agriculteurs du Proche Orient il y a entre - 8000 et - 3000 ans. 
L’une des questions essentielles porte sur la compréhension des périodes qui ont laissé une réelle 
empreinte dans le patrimoine génétique des européens actuels et d’en mesurer l’impact. 
Autrement dit, de qui descendent les européens actuels ? Sont-ils les descendants des premiers 
chasseurs/cueilleurs du Paléolithique, et des populations elles même à l’origine des différentes 
périodes de compression et d’expansion qui ont suivi cette première colonisation ? Ou sont-ils des 
descendants des premiers agriculteurs/éleveurs du Néolithique, qui seraient apparu il y a –10000 
ans au proche orient qui seraient responsable en Europe, de l’un des plus grands bouleversements 
économiques de l’histoire de l’Humanité?  
Pour répondre à la grande question sur l’origine du peuplement de l’Europe il est donc réellement 
important d’identifier comment le Néolithique s’est mis en place. Cette grande transition 
économique, culturelle et sociale s’est-elle accompagnée d’un remplacement des populations 
préexistantes, d’un mélange de populations, ou bien n’a-t-elle été qu’une transmission culturelle 
sans aucune modification du pool génique des Européens en place ? 
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I. Le néolithique 
Le Néolithique correspond à la troisième grande période de la Préhistoire après le Paléolithique et 
le Mésolithique.  
Le terme Néolithique, proposé en 1865 par le préhistorien John Lubbock provient du grec νέος, 
néos, nouveau, et λίθος, líthos, pierre, et signifie littéralement « âge de la pierre nouvelle » en 
référence à l’utilisation à cette époque, de la pierre polie. Le polissage étant déjà utilisé pour le 
travail de l’os au Paléolithique, cette caractéristique technique n’est pas réellement l’avancée la 
plus marquante de cette période.  
Le Néolithique se distingue en fait principalement par une transformation d’ordre économique: 
c’est le passage d'une économie à dominante prédatrice (basée sur la chasse, la pêche et la 
cueillette) à une économie de production volontaire (basée sur l’agriculture et l’élevage). Mais le 
néolithique ne se résume pas juste à une révolution économique. C’est aussi l’une des premières 
grandes mutations du comportement humain qui va être à l’origine de notre monde historique. En 
effet, c’est à cette période que l’homme s’affranchit pour la première fois, des contraintes 
naturelles, se sédentarise, et développe  des nouvelles idéologies.  
Sur un plan archéologique, cette révolution se caractérise par l’apparition des premiers villages. 
Dans un premier temps, ce ne sont que des cabanes rondes de quelques mètres de diamètre en 
Palestine, puis de véritables constructions monumentales apparaissent comme à Jericho ; enfin 
vers 7.000 avant J.-C., de véritables petites « villes » sont construites comme à Catal Hüyük où 
auraient vécu jusqu’à 5000 personnes sur plus d’une quinzaine d’hectares.  
Sur le plan culturel, la transition se caractérise par l’apparition de la technique céramique en 
Europe occidentale qui va très vite présenter d’innombrables variantes que ce soit dans la forme 
des récipients fabriqués mais aussi dans le style de décoration (imprimée, gravée ou peinte). 
Durant cette période, l’art change également et prend des formes très diverses : les 
représentations sont principalement anthropomorphes et zoomorphes, sous forme de statuettes 
ou de gravures. C’est la naissance de nouvelles idéologies avec l’apparition des symboles et des 
mythes. 
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1. Origine 
L’origine de l’émergence du Néolithique est mal connue. Plusieurs théories existent concernant les 
facteurs qui ont poussé les hommes à modifier à ce point leur mode de vie (Guilaine 2007). Pour 
l’archéologue Vere Gordon Childe, la transition néolithique serait liée à une détérioration 
climatique au début du postglaciaire qui aurait entraîné une aridification du Proche-Orient, 
forçant les hommes à se réfugier, autour des points d’eau et des vallées fluviatiles. Cela les aurait  
amenés à stocker dans un premier temps, puis à domestiquer les ressources disponibles. Pour 
l’archéologue Lewis Baindford, ce serait une importante poussée démographique qui aurait obligé 
l’homme à recourir à de nouvelles stratégies alimentaires. Pour David Rindos, c’est la coévolution 
des hommes et des plantes dans un milieu favorable qui aurait entrainé de façon inconsciente la 
sélection de certains végétaux et ainsi conduit à l’agriculture. Enfin, pour l’archéologue et 
anthropologue Robert Braidwood, le Néolithique serait finalement le résultat d’une construction 
culturelle. Dans les terres fertiles du mont Taurus et Zagros, où prospérait une grande variété 
d’espèces animales et végétales, l’homme se serait affranchi des contraintes naturelles. Cela lui 
aurait permis de complexifier les rapports sociaux et de développer de nouvelles idéologies. 
Quoiqu’il en soit, la néolithisation a débuté il y a environ 10 000 ans en plusieurs points de la 
planète grâce à la domestication des diverses espèces végétales endémiques, notamment les blés, 
l’orge, et les légumineuses au Proche orient, mais aussi le millet en Chine du nord, le riz dans le 
bassin inférieur du Yangzi, le maïs en Amérique centrale, le maïs, les pommes de terre et les 
haricots rouges au niveau des plateaux andins, le sorgho et l’arachide dans l’aire saharo-
soudanaise et l’igname et la canne à sucre en Asie du sud-est et en Océanie. 
2. Emergence 
En Europe, l’épicentre du phénomène est probablement à situer en haute Mésopotamie au niveau 
des bassins supérieurs du Tigre et de l’Euphrate (en partie sur l’actuel Irak et le sud de la Turquie) 
(Guilaine 2003). C’est cette partie proche-orientale particulièrement propice à l’agriculture 
(plaine alluviale et plateaux en dehors des zones désertiques) qui aurait abrité les ancêtres des 
plantes domestiquées (habitat primaire de trois variétés de blé, du seigle, des lentilles, pois 
chiches, fèves et vesces). C’est aussi dans les « vallées du Taurus », au nord du croissant fertile,  
que sont reconnues les premières transformations  des suidés (à Cayönü) et des caprins (à 
Göbekli Tepe et Nevali Çori) dès le 9ème millénaire avant notre ère (Figure 1).  
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Figure 1 : Croissant fertile 
 
Si le terme de « révolution néolithique » a été souvent employé,  l’émergence de ce nouveau mode 
de vie a, en fait, été un processus global graduel relativement long (environ 5000 ans). Il peut être 
divisé en plusieurs phases, successivement, la sédentarisation des derniers chasseurs-cueilleurs, 
la naissance de l’agriculture puis de l’élevage et enfin l’acquisition de la technique céramique.  
Les premières traces de sédentarité remontent ainsi à la fin du Paléolithique il y a environ 11000 
ans av J.-C, pendant la période Natoufienne. De nombreux changements au niveau archéologique 
suggèrent alors que l’économie était encore clairement basée sur l’exploitation des ressources 
naturelles, alors que les chasseurs cueilleurs commençaient déjà à se regrouper en communautés 
villageoises. L’architecture des constructions change déjà au profit de maisons circulaires ou semi 
circulaires qui comprennent pour la première fois, des caractéristiques témoignant d’activités 
domestiques. A partir du Khiamien, l’apparition de statuettes anthropomorphes et de nouvelles 
pratiques funéraires témoignent des avancées dans la mise en place de nouveaux systèmes 
symboliques.  
fond de carte © D. Dalet 
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Au PPNA (Pre-Pottery-Neolithic A) (9500-8700 av. J.-C.) l’orge sauvage et deux variantes de blé 
(l’engrain et l’amidonnier) commencent à se transformer. C’est la première étape de la naissance 
de l’agriculture, une agriculture « pré domestique » sans modification morphologique des espèces. 
Les villages comprennent des huttes circulaires alors construites avec des briques d’argile crue. 
L’apparition de statuettes typiquement féminines suggère une évolution du système symbolique 
basée sur la dichotomie masculin – féminin. 
C’est dans la zone du levant nord, au PPNB (Pre-Pottery-Neolithic B) moyen – ancien (8700-7500 
av. J.-C.) qu’aurait débuté finalement l’élevage avec la pré-domestication de 4 espèces animales à 
l’origine des chèvres, des moutons, des porcs et des bœufs actuels. C’est aussi pendant cette 
période que les transformations des céréales « sauvages » en espèces domestiques se finalisent, et 
que la démographie a clairement commencé à augmenter. Sur le plan socio culturel, l’architecture 
évolue encore, les maisons deviennent rectangulaires et comprennent plusieurs pièces. 
L’organisation des villages change ; les premiers bâtiments collectifs apparaissent. Les rites 
funéraires se complexifient, une partie de la population est enterrée directement sous le sol des 
maisons. Ce mode sélectif opéré dans le traitement des morts est un premier indice d’un début de 
hiérarchisation sociale.  
Finalement au PPNB récent (7500-7000 av. J.-C.), tandis que se poursuit la production de 
récipients façonnés dans différentes matières : pierre, albâtre, marbre, apparaissent les premières 
tentatives de modelage de contenants en chaux ou en argile. Sur le plan architectural, la taille des 
villages augmentent et de nouveaux types de bâtiments apparaissent : des sortes de silos, 
probablement destinés au stockage des récoltes, mais aussi des bâtiments monumentaux 
entourés de murs d’enceintes.  
Enfin, au PPNB final (7000-6300 av. J.-C.), la néolithisation du Proche Orient s’achève. La 
céramique s’impose dès lors et commence à connaitre une diversification des formes et des 
décors. L’abandon des pratiques funéraires, l’interruption des réseaux d’échanges et les profonds 
changements technologiques suggèrent une importante rupture. C’est aussi à ce stade, que l’on 
voit apparaitre des premières communautés acéramiques sur l’île de Crête (site de Knossos) et en 
Grèce continentale (en Argolide et Thessalie). 
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Figure 2 : Schéma de l'évolution des composantes néolithiques dans le foyer proche-oriental. 
 
3. Diffusion 
En Europe, le processus de diffusion du Néolithique aurait donc débuté au Proche Orient avant de 
se répandre vers l’est sur une période d’environ 4000 ans. Les études archéologiques basées entre 
autre, sur  les datations C14 et l’étude des différentes cultures, notamment sur les types de décors 
des céramiques, proposent une diffusion spatiale arythmique du Néolithique, marquée de phases 
de progressions rapides et de « pauses » dans des aires de mutations culturelles (Guilaine 2001; 
Guilaine 2003; Mazurié de Keroualin 2003; Guilaine 2005; Bocquet-Appel  et al. 2009). Trois de 
ces grandes aires sont situées en Anatolie, dans la zone frontière du Néolithique pré-céramique B 
proche oriental, en Grèce occidentale avant l’apparition de l’Impressa adriatique et au nord de 
Balkans avant la genèse des groupes à culture rubanée (Figure 3). 
 
(Mazurié de Keroualin 2003) 
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Figure 3 : Modèle arythmique de diffusion du néolithique en Europe occidentale 
 
De façon très schématique, la néolithisation de l’Europe peut donc se résumer en 5 grandes étapes 
principales : 
A partir de 6800 ans av. J.-C., c'est-à-dire au PPNB final, le néolithique commence à diffuser en 
Europe à grande échelle. Cette première étape concerne la colonisation de l’île de Crète et de la 
Péninsule Grecque, probablement par navigation de groupes originaires de l’aire proche-
orientale. Elle serait suivie d’une phase de stabilisation associée à l’émergence de la céramique 
monochrome (6600-6500 av. J.-C.).  
A partir de - 6100 jusqu’en - 5800 ans av. J.-C., deux axes principaux de diffusion auraient 
commencé à se distinguer : une première voie vers la péninsule balkanique caractérisée par 
l’apparition de céramiques peintes et une seconde vers le bassin adriatique accompagnée de 
l’émergence des céramiques imprimées (« Impressa Adriatique »).  
Après - 5800 ans av. J.-C., la voie Danubienne s’est clairement individualisée avec l’apparition de 
nouveaux groupes culturels, situés au niveau du bassin des Carpates, probablement issus d’une 
(Guilaine 2003) 
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expansion des groupes à céramique peinte. En méditerranée émergent de nouveaux groupes, à 
céramique imprimée dans l’Adriatique puis à céramique cardiale plus à l’ouest.  
Vers - 5500 le nouveau complexe culturel des céramiques linéaires apparait en Europe centrale, et 
entre 5500 et 5300 le processus de néolithisation atteint le bassin parisien. En Méditerranée 
Occidentale,  les groupes à céramique cardiale récente et épicardiale  progressent rapidement 
vers l’Occident. 
Enfin entre - 5300 et - 5000 avant J.-C., les techniques agropastorales arrivent au Portugal et sur le 
littoral atlantique français ; c’est la fin de la néolithisation de l’Europe. Les différentes techniques 
se stabilisent au sein de groupes culturels bien définis sur le plan régional. 
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II. Contribution des premiers agriculteurs au pool 
génique des européens actuels   
Si la période durant laquelle le Néolithique a diffusé est bien identifiée grâce aux datations 
radiocarbones et à l’étude de nombreux vestiges archéologiques, son mode de diffusion, reste 
encore à définir clairement.  
Pour expliquer la mise en place du Néolithique sur le continent européen, deux modèles extrêmes 
ont été proposés : celui d’un remplacement total des populations mésolithiques par les premiers 
agriculteurs, et/ou celui d’un modèle de transfert de techniques uniquement, sans déplacement de 
populations, résultant de l’interaction entre les communautés des derniers chasseurs cueilleurs et 
des premiers néolithiques (processus d’acculturation). D’un point de vue génétique, l’effet de l’un 
ou de l’autre de ces deux modèles  sur le génome des populations européennes actuelles est 
largement différent : si l’on considère que l’expansion néolithique est due à un important 
accroissement démographique impliquant un mouvement massif d’individus depuis le proche 
orient, l’impact sur le pool génique des européens actuels serait important. Une transmission 
simple de cultures aux populations autochtones du Mésolithique n’aurait laissé que peu ou pas 
d’empreinte.  
Les recherches archéologiques ont évidement montré que ces deux modèles ne permettent pas 
d’expliquer à eux seuls la diffusion du Néolithique sur l’ensemble du continent européen et que le 
processus de diffusion doit plutôt être envisagé d’un point de vu local.  
En théorie, l’étude de la structure génétique des populations européennes devrait permettre de 
comprendre l’impact du phénomène en terme démographique, et ainsi de quantifier l’incidence de 
la néolithisation sur chacune de ces populations. Cependant, depuis les années 70, si l’ensemble 
des scientifiques s’accordent sur le fait que la néolithisation de l’Europe s’est bien accompagnée 
de mouvements de populations, l’importance du phénomène, et donc ses conséquences, divergent 
parfois fortement selon les auteurs et/ou le type de marqueurs génétiques étudiés. 
1. Le modèle de la « vague d’avancée » 
Dans les années 1970, le généticien Luigi Luca Cavalli - Sforza et l’archéologue Albert Ammerman 
sont les premiers a relier diffusion du néolithique en Europe occidentale et flux migratoire depuis 
le Proche Orient (Ammerman et al. 1984). Ils appuient leur théorie sur l’étude de la propagation 
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(Cavalli-Sforza et al. 1994) 
des cultures céréalières en Europe et sur les premières données radiocarbone compilées par Clark 
en 1965 (Clark 1965). Ces données semblaient alors montrer que la néolithisation s’était faite en 
suivant un gradient est-ouest avec un taux uniforme d'environ un kilomètre par an, soit 25 
kilomètres  par génération, avec des variantes mineures dans les différentes régions du continent. 
La propagation du Néolithique en Europe aurait donc été rapide et uniforme. Pour expliquer ces 
données, les deux auteurs ont alors proposé un modèle de diffusion par « vague de population » 
basé sur le modèle théorique développé par Fischer dans les années 30 : une légère augmentation 
démographique de la population serait à l’origine d’une activité migratrice modeste mais 
soutenue, qui entrainerait une « vague » progressant à un taux constant.  En 1978, avec leurs 
collègues P. Menozzi et A. Piazza (Menozzi et al. 1978), ils appuient leur démonstration, en 
étudiant pour la première fois la distribution de marqueurs génétiques « classiques » 
(polymorphismes des protéines, groupes sanguins ABO, immunoglobulines, etc.) en Europe. Leurs 
résultats mettent alors en évidence que pour un peu plus du ¼ de ces marqueurs, il existe bien 
des gradients de fréquences alléliques entre le Proche-Orient et le nord-ouest de l’Europe 
(Sud/Est – Nord/Ouest) compatible avec leur modèle de « vague de diffusion » (Figure 4) 
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Figure 4 : Représentation de la première composante principale résumant 28% de la diversité 
génétique totale en Europe 
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La composition génétique du Néolithique sur les populations européennes actuelles ne pouvait 
alors s’expliquer, selon eux, que par un mouvement massif des premiers agriculteurs qui auraient 
migré depuis le Proche Orient il y a environ 10000 ans et qui auraient « remplacé » les 
populations mésolithiques autochtones.  
Dans les années 1990, l’archéologue britannique Colin Renfrew, s’appuie sur ce modèle de 
diffusion par migration pour énoncer sa théorie sur la diffusion des langues indo-européennes 
(Renfrew 1987). Avec le généticien des populations Guido Barbujani (Barbujani et al. 1993; 
Barbujani et al. 1994; Piazza et al. 1995), il relie l’avancée des premiers agriculteurs en Europe et 
l’arrivée des langues indoeuropéennes à un mouvement de gènes à partir du Proche Orient ce qui 
conforte alors le modèle de diffusion par vague de Cavalli – Sforza.  
Malgré le caractère tout a fait innovant de la démarche d’Ammerman et de Cavalli–Sforza qui 
furent les premiers a essayer de relier flux de gènes et flux migratoires, ce premier modèle de 
diffusion bâti à partir des premiers résultats génétiques s’est avéré beaucoup trop général et a 
essuyé très rapidement de nombreuses critiques. La principale était, que ce modèle ne tenait pas 
compte de la variabilité culturelle qui caractérise le Néolithique. En effet, son principe s’appuie 
sur le fait que l’expansion néolithique avait été rapide et uniforme alors que les données 
archéologiques montrent plutôt que la diffusion a été arythmique, avec des périodes alternées de 
rapides avancées et de pauses. De plus, ce modèle suggère que l’expansion néolithique serait liée à 
une énorme croissance démographique qui aurait provoqué une progression vers l’ouest. La 
encore, les réalités archéologiques montrent plutôt que les premières communautés 
d’agriculteurs n’étaient pas suffisamment nombreuses pour que le modèle de Fisher soit 
applicable. En outre, il ne tient pas compte de l’ensemble de la variabilité génétique détectée au 
sein des populations actuelles. Il n’est en effet bâti que sur des gradients caractérisés pour 
seulement 28 % des marqueurs étudiés. Enfin, pour l’archéologue M. Zvelebil notamment, les  
gradients Sud/Est – Nord/Ouest ont été attribués un peu trop rapidement à l’expansion 
néolithique : l’Europe étant comme « une presqu’ile », ces gradients auraient très bien pu être 
générés par des migrations antérieures comme la diffusion des premiers hommes modernes en 
Europe quelques dizaines de milliers d’années plus tôt, qui auraient probablement suivi les 
mêmes voies de migration. 
2. Les études moléculaires 
Il a fallu attendre l’année 1987  et la mise au point par l’américain Karry Mullis de la réaction de 
polymérisation en chaine (PCR) (Mullis et al. 1987) pour que les généticiens accèdent directement 
aux polymorphismes de l’ADN lui-même.  
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En effet, cette découverte va totalement révolutionner le domaine de la biologie moléculaire, 
puisqu’elle va permettre aux scientifiques d’amplifier in vitro des fragments d’ADN d’intérêt et 
donc, d’accéder directement au génome des individus. L’étude de différents marqueurs 
moléculaires d’intérêt, localisés sur différentes parties du génome va alors permettre de récréer 
des phylogénies, d’identifier, de dater et de retracer plus finement des voies de migrations et donc 
de reconstruire l’histoire du peuplement de l’Europe (Crubézy et al. 2008). Cette importante 
avancée technologique va alors ouvrir la voie à de nombreuses études de génétique 
contemporaines en Europe.  
2.1. Les marqueurs moléculaires 
Pour rappel le génome humain comporte deux types d’ADN : l’ADN nucléaire qui comporte 23 
paires de chromosome hérités pour moitié du père et de la mère, et l’ADN mitochondrial, un petit 
ADN circulaire localisé dans les mitochondries des cellules et qui est transmis uniquement de la 
mère à l’enfant. Afin de retracer le peuplement et/ou l’évolution des populations humaines,  deux 
grandes catégories de marqueurs moléculaires localisés sur les différentes parties du génome 
sont habituellement étudiés : les marqueurs à transmission biparentale et les marqueurs à 
transmission uniparentale. 
Les marqueurs à transmission biparentale sont des polymorphismes localisés sur le génome 
nucléaire, plus précisément sur l’ADN autosomal, c'est-à-dire au niveau des 22 paires de 
chromosomes non-sexuels que comprennent les noyaux des cellules. Ils sont transmis à 50% par 
la mère et 50% par le père et sont soumis à recombinaison. Leur étude permet d’avoir une vue 
d’ensemble sur la diversité génétique de populations.  
Les marqueurs à transmission uniparentale sont situés sur des parties non-recombinantes de 
l’ADN, ils sont donc transmis tels quel à la descendance. Les polymorphismes ainsi retrouvés, 
permettent d’étudier des populations sur de nombreuses générations et donc de retracer des 
phylogénies sur plusieurs dizaines de milliers d’années. En se basant sur l’horloge moléculaire, il 
est également possible de dater les mutations qui y apparaissent et donc, en théorie, de dater 
certains phénomènes démographiques importants. Ils sont localisés sur l’ADN mitochondrial dont 
l’analyse permet de suivre les lignées génétiques maternelles et sur la partie non recombinante du 
chromosome Y (NRY) dont l’étude permet de tracer les lignées paternelles. 
Depuis le début des années 1990, ces différents types de marqueurs moléculaires ont été analysés 
à partir du génome des européens actuels afin de mieux comprendre le peuplement de l’Europe et 
plus précisément le réel impact de la transition néolithique. Les résultats obtenus, en fonction du 
type de marqueurs étudiés, se sont avérés très disparates. 
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2.2. Etude des marqueurs à transmission biparentale 
Comme pour les travaux menés par Menozzi et Piazza en 1978 sur les marqueurs génétiques 
« classiques », Lounes Chikhi a recherché s’il existait des gradients des fréquences alléliques au 
sein des populations européennes. Il a démontré en 1998 que les fréquences de 7 marqueurs 
nucléaires se répartissaient aussi sous forme de gradients sud/est - nord/ouest (Chikhi et al. 
1998). Plus récemment l’étude de la répartition des fréquences de 377 loci nucléaires a permis 
d’estimer une contribution néolithique de l’ordre de 46 à 66% dans le génome nucléaire des 
européens actuels (Belle et al. 2006). 
2.3. Etude des marqueurs à transmission uniparentale 
2.3.1. Les marqueurs de l’ADN mitochondrial 
Dès les années 1990, les premiers anthropologues moléculaires se sont intéressés aux 
polymorphismes de l’ADN mitochondrial des populations européennes. Dans un premier temps, 
ils se sont focalisés sur les mutations localisées au niveau de la région hypervariable I (une 
portion non codante de cet ADN, donc non soumise aux pressions de sélection) (Pult et al. 1994; 
Simoni et al. 2000). S’ils ont mis en évidence l’existence d’une forte homogénéité entre les 
populations, résultante possible d’une origine commune récente entre les populations compatible 
avec la théorie de Cavalli-Sforza (Currat 2004), ils n’ont pas retrouvé les gradients sud-est/nord-
ouest attendus.  
L’étude des polymorphismes sur l’ensemble de la molécule d’ADNmt (Richards et al. 1996; 
Torroni et al. 1996; Richards et al. 1998; Torroni et al. 1998; Macaulay et al. 1999; Sykes 1999) a, 
par contre, permis de « classer » la variabilité génétique définie : des ensembles de mutations 
caractéristiques descendant d’une même séquence ancestrale  (ou haplotypes) ont été répartis en 
groupes ou clades (haplogroupes) caractéristiques d’une même origine maternelle.  
Richards notamment, a étudié la répartition de ces haplogroupes à l’échelle de l’Europe (Richards 
et al. 2002) : 51 % de la variabilité était effectivement distribué le long d’un gradient sud-
est/nord-ouest, mais il a également mis en évidence des similarités importantes entre les 
scandinaves et les populations du sud ouest de l’Europe (Figure 5). L’étude des marqueurs 
mitochondriaux suggère donc que d’autres phénomènes démographiques (autres que l’expansion 
néolithique) semblent avoir profondément influencé le pool génique des européens actuels. Des 
analyses plus approfondies sur la répartition de certains haplogroupes, notamment les 
haplogroupes H1, H3, H5, U5b et V (Torroni et al. 1998; Torroni et al. 2001; Achilli et al. 2004; 
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(Richards et al. 2002). Med = Méditerranaen 
 
Loogvali et al. 2004; Achilli et al. 2005; Pereira et al. 2005; Torroni et al. 2006; Soares et al. 2010), 
suggèrent en fait, qu’une grande partie des haplogroupes mitochondriaux des européens actuels 
auraient diffusé lors de la ré-expansion des populations de chasseurs cueilleurs qui avaient 
trouvés refuge dans des zones au sud de l’Europe pendant les dernières glaciations, avant de 
recoloniser le nord de l’Europe. Par exemple, à la fin de la période glaciaire, de nombreux groupes 
humains seraient partis du refuge franco-cantabrien pour repeupler l’Europe centrale et l’Europe 
du nord il y a environ 12 000 ans. 
 
 
Figure 5 : Analyse en composantes principales (ACP) issue de l’analyse de la variabilité 
mitochondriale observée au sein des populations européennes et proche-orientales 
 
 
 
La datation des principaux haplogroupes européens par « founder analysis » (étude basée sur 
l’horloge moléculaire) suggère que sur les 11 haplogroupes majoritaires en Europe (qui 
représentent les ¾ de la variabilité totale), seulement deux trouveraient leur origine dans 
l’expansion néolithique (haplogroupes J et T1) alors que les autres (T2, K, T, H, U4, I, HV, U) 
seraient arrivés en Europe entre 12000 et 50000 ans, dans une période comprise entre  
paléolithique moyen et l’épipaléolithique (Richards et al. 1998; Richards et al. 2000). 
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d’ après Richards et al. 2002. 
 
EUP = - 45,000 ans, début du paléolithique supérieur 
MUP =   - 26,000 ans, milieu du paléolithique supérieur 
LUP = - 14,500 ans, fin du paléolithique supérieur 
 
 
Figure 6 : Age des principaux haplogroupes mitochondriaux Européens  
 
 
Au final, les premières études menées sur l’ADN mitochondrial suggèrent que la composante 
néolithique dans le pool génique des européens actuels, serait beaucoup moins élevée que celle 
retrouvée dans les travaux d’Ammerman et Cavalli-Sforza, avec seulement +/- 13 % des lignées 
qui auraient diffusées du Proche Orient il y a moins de 10000 ans (Richards 2003; Soares et al. 
2009). 
2.3.2. Les marqueurs de la partie non-recombinante du chromosome Y (NRY) 
Le chromosome Y est le plus petit chromosome des 23 paires que comporte le génome nucléaire 
humain. Transmis tel quel, de père en fils il permet de suivre directement l’histoire des lignées 
paternelles au cours du temps. Sa partie non recombinante (NRY) notamment a très largement été 
étudiée par les généticiens afin de retracer les principales voies de migration en Europe, et 
d’estimer la contribution néolithique dans le pool génique des européens.  
En 1996, Ornella Semino fut la première à identifier des marqueurs spécifiques du chromosome Y 
présentant une répartition similaire aux gradients de Cavalli-Sforza. Les haplogroupes J2 et E1b1b 
furent ainsi décrits comme les premiers marqueurs moléculaires de la néolithisation de l’Europe à 
partir du Proche Orient (Rosser et al. 2000; Semino et al. 2000; Underhill et al. 2000). Une étude 
menée en 2002 sur la corrélation de la distribution de l’haplogroupe J2 et la répartition des 
poteries type cardial (culture néolithique méditerranéenne définie par le décor de ces poteries 
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réalisé par des empreintes de coquilles) est également venue étayer l’hypothèse d’une 
contribution proche orientale importante qui se serait répandue pendant l’avancée néolithique 
(King et al. 2002). Pour Semino, l’implication des lignées paternelles, trouvant leur origine dans 
l’avancée néolithique, représentait ainsi 22% du patrimoine génétique total des Européens 
actuels (Semino et al. 2000). Pour Lounes Chikhi, qui a par la suite a ré-analysé les mêmes 
données en utilisant une approche statistique différente, la contribution des premiers agriculteurs 
pourrait être plus importante, jusqu’à 70 % (Chikhi et al. 2002).  
Jusque là, les résultats obtenus d’après l’étude des marqueurs du chromosome Y semblaient donc 
plutôt compatibles avec le modèle de diffusion de Cavalli-Sforza, mais l’analyse plus fine des 
différents haplogroupes Y, à partir de 2004, a révélé que leurs histoires étaient probablement plus 
compliquées et que les grades et clines retrouvés et comparés à ceux du modèle de la « vague 
d’avance », étaient en fait, probablement dus à plusieurs mouvements et remplacements de 
populations successifs. L’étude plus fine de l’haplogroupe J2 notamment, a révélé que si son 
origine était effectivement proche orientale et que son arrivée dans l’ouest de l’Europe pouvait 
être effectivement reliée aux migrations du Néolithique, celle-ci semblait également reliée aux 
expansions post néolithiques, notamment aux expansions grecques (Di Giacomo et al. 2004; 
Semino et al. 2004). De la même façon, la dissection de l’haplogroupe E a montré qu’E1b1b1a1b, le 
sous haplogroupe E le plus fréquent en Europe actuellement (Cruciani et al. 2004; Semino et al. 
2004), ne serait pas arrivé en Europe pendant le Néolithique, mais qu’il avait déjà atteint les 
Balkans dès le Mésolithique (fin de la période Paléolithique) (King et al. 2008; Battaglia et al. 
2009). Il aurait ensuite pu être apporté dans la partie occidentale du continent par la migration 
des premiers balkaniens convertis à l’économie néolithique par colonisation maritime le long de 
la côte méditerranéenne (Battaglia et al. 2008) ou bien, via le système fluvial Vardar-Morava-
Danube au cœur des plaines d’Europe centrale (Pericic et al. 2005), ou même encore, plus tard, 
pendant les expansions de l’âge du bronze (Cruciani et al. 2007; King et al. 2011). 
En janvier 2010 une étude portant sur la répartition de l’haplogroupe Y R1b1b2, le sous 
haplogroupe le plus fréquemment retrouvée en Europe actuellement, est également venue 
remettre en cause ces premières conclusions. En effet, si l’origine de l’expansion de ce sous 
haplogroupe était jusqu'à présent datée de la fin de la période glaciaire, son arrivée en Europe 
serait, selon cette nouvelle étude plutôt à relier à l’expansion néolithique. Ce nouveau 
rebondissement suggèrerait alors que plus de 80 % des européens actuels porteraient des lignées 
apparues au sein des premiers agriculteurs moyen –orientaux (Balaresque et al. 2010). 
Quoiqu’il en soit, la mise en place des lignées paternelles en Europe semble donc, elle aussi plus 
compliquée que le modèle initialement proposé, d’une diffusion des premiers agriculteurs à partir 
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du Proche Orient. Les nouvelles études sur le sous haplogroupe R1b1b2 suggère, de plus, que la 
contribution des lignées masculines dans le pool génique des européens actuels pourrait être 
supérieure à celle des lignées féminines, 80% contre 15 à 20 %. Cela impliquerait une arrivée plus 
massive d’hommes pendant l’expansion néolithique. 
2.4. Une synthèse difficile 
En résumé, l’analyse du pool génique des européens actuels ne permet pas, aujourd’hui, d’établir 
un schéma clair du peuplement de l’Europe pendant la période néolithique. 
 Si l’ensemble des auteurs s’accordent sur l’existence de gradients génétiques Sud/Est – 
Nord/Ouest, l’attribution de ces derniers à l’expansion néolithique ne fait pas l’unanimité. Pour 
Mathias Currat, qui a réalisé différentes simulations informatiques des modes de colonisation du 
continent européen, la présence de ces clines peuvent autant s’expliquer par l’arrivée des hommes 
anatomiquement modernes au Paléolithique, que par l’arrivée massive des premiers agriculteurs 
(Currat 2004; Currat et al. 2005). Selon lui, cette présence pourrait aussi résulter d’un biais lié à 
l’échantillonnage des données : les résultats obtenus lors de l’étude de l’ADN nucléaire (autosomal 
et chromosome Y) découlent souvent de l’analyse de SNP (Single Nucleotide Polymorphisms) 
c'est-à-dire de mutations ponctuelles de l’ADN. Or la plupart de ces SNP ont été initialement 
découverts sur un nombre limité d’individus, et par la suite analysés dans un échantillon plus 
grand ce qui conduit à une sous représentation des allèles les plus rares (Currat and Excoffier 
2005). Ce biais de recrutement expliquerait la présence de gradients plus marqués dans les 
analyses de données nucléaires, par rapport à ceux générés à partir des données mitochondriales, 
pour lesquelles la variabilité totale est prise en compte puisque l’ADN mitochondrial est 
classiquement analysé par séquençage. 
En fonction du type de marqueurs étudiés, l’estimation de la contribution des néolithiques 
caractérisée à partir de l’étude de la diversité moléculaire en Europe, varie donc fortement de 
moins de 15 %, selon les données mitochondriales (Richards et al. 2000), entre 46 et 66 % selon 
les marqueurs autosomaux (Belle et al. 2006) ou encore jusqu’à 80% selon les dernières études 
menées sur le chromosome Y (Balaresque et al. 2010).  
L’importance du phénomène néolithique et ses conséquences en terme de pression évolutive, sont 
donc encore largement inconnues. Dans ce contexte,  pour mieux comprendre la mise en place et 
l’impact du néolithique en Europe  il convient de s’affranchir de l’effet des migrations post 
néolithiques ou de tout autre évènement démographique ayant pu modifier la composition 
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génique actuelle. Le fait de pouvoir accéder directement aux génomes d’européens anciens parait 
offrir une perspective tout à fait indispensable. 
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III. Les études paléogénétiques 
1. Les premières études 
L’étude des génomes anciens ou paléogénétique est une discipline relativement nouvelle qui est 
née tout au milieu des années 1980. En effet, en 1984, une équipe américaine a publié des 
séquences d’ADN mitochondrial extraites à partir d’un spécimen taxidermisé d’une espèce éteinte 
du genre Eqqus datant de 150 ans (le quagga) et a ainsi mis en évidence pour la première fois la 
conservation d’une partie des molécules d’ADN au sein de spécimens anciens (Higuchi et al. 
1984). Mais c’est après 1987, avec la mise au point de l’amplification par réaction de 
polymérisation en chaîne ou PCR, que la discipline a pris réellement son essor avec la 
multiplication des études, à partir de tissus mous momifiés dans un premier temps (Paabo 1989; 
Thomas et al. 1989), puis à partir de substrats osseux (Hagelberg et al. 1989; Horai et al. 1991) 
puis dentaires (Hanni et al. 1990; Kurosaki et al. 1993). L’engouement provoqué par ces 
premières réussites, a conduit à une véritable ruée vers l’ADN ancien, dont l’analyse apparaissait 
alors, comme un moyen révolutionnaire pour retracer l’évolution phylogénétique des espèces. De 
nombreuses équipes se sont alors lancées dans les analyses paléogénétiques à partir de 
spécimens toujours plus vieux, datant de quelques dizaines jusqu’à plus d’une centaine de millions 
d’années : des feuilles fossilisées de Magnolia (Golenberg et al. 1990), des os de dinosaures du 
crétacé (Woodward et al. 1994), ou encore sur différentes espèces d’insectes piégés dans l’ambre 
(DeSalle et al. 1992; Cano et al. 1993). Malheureusement la plupart de ces séquences produites 
sur ces très vieux spécimens, ont vite été identifiées comme non authentiques. Si ces études n’ont 
pas toutes tenu leurs promesses en ce qui concerne la phylogénie des fossiles, elles ont surtout 
mis en évidence les nombreuses difficultés liées à l’étude des substrats anciens et marqué les 
limites de la discipline. 
2. Les difficultés 
Même si l’ADN est une molécule relativement stable au cours du temps (puisque depuis une 
vingtaine d’années les paléogénéticiens sont capables d’étudier de l’ADN de spécimens datant d’il 
y a parfois plusieurs dizaines de milliers d’années) son analyse est limitée par des difficultés 
techniques incontournables liées aux particularités du substrat ancien : la dégradation des 
molécules au cours du temps, un risque élevé de contamination par de l’ADN exogène et la 
présence d’inhibiteurs de PCR. 
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2.1. La dégradation  
In vivo, la cellule possède un système de réparation efficace de l’ADN qui permet de maintenir 
intègre la molécule. Mais, dès le décès de l’organisme, se déclenchent une série de processus 
chimiques et enzymatiques qui vont provoquer des modifications irréversibles des séquences. 
Seules de faibles quantités d’ADN peuvent ainsi être extraites et les fragments obtenus sont de 
petite taille (quelques centaines de bases maximum) et chimiquement modifiés. 
2.1.1. La fragmentation 
Plusieurs processus sont à l’origine de la fragmentation des molécules d’ADN au sein de 
spécimens anciens.  
Il y a d’abord des processus enzymatiques : après la mort d’un individu, l’attaque des nucléases 
(enzymes qui clivent les liaisons entre chaque nucléotide) endogènes issues de l’éclatement des 
cellules de l’organisme (autolyse), ou celles produites par les micro-organismes responsables de 
la putréfaction du corps, vont avoir une action directe sur la molécule et fragmenter l’ADN.  
Des processus d’hydrolyse vont également pouvoir accroitre le phénomène. La  dissociation de la 
molécule d’eau provoque la libération d’ions capables de casser les liaisons phosphodiesters qui 
permettent le lien entre deux nucléotides par leurs carbones 3’ et 5’ du sucre ou la rupture des 
liaisons N-glycosydiques qui relient le désoxyribose à la base azotée 5 (Figure 7). Ces 
modifications ont pour conséquence la formation de sites abasiques qui vont être ensuite à 
l’origine soit de la rupture simple ou double brin de l’ADN, soit du blocage de l'activité de la 
polymérase ADN au cours de l'amplification. 
D’autres attaques de types oxydatifs peuvent également intervenir dans les processus de 
fragmentation. Ces dernières  sont induites par les espèces réactives de l'oxygène, formées lors du 
métabolisme cellulaire et/ou par l'action de divers rayonnements : le radical superoxyde, O2-°, le 
peroxyde d’hydrogène H2O2, et le radical hydroxyle OH° notamment peuvent avoir une action 
directe sur le désoxyribose ou sur le lien base/désoxyribose.  
Finalement, l’ADN peut être également directement la cible des rayons UV par un transfert 
d’énergie ou par l’arrachement d’un électron, ce qui va casser ou déformer sa structure. 
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Figure 7 : Conséquences des processus enzymatiques, hydrolytiques et oxidatifs sur la 
fragmentation  de la molécule d’ADN 
1. Rupture des liaisons N-glycosydiques 
2. Ruptures des liaisons phosphodiesters 
3. Altérations du désoxyribose 
2.1.2. Les modifications des séquences  
Si les phénomènes d’hydrolyse et d’oxydation diminuent fortement la taille des fragments d’ADN 
qui peuvent être extraits, ces réactions post mortem peuvent également produire des 
modifications plus gênantes sur la molécule, puisqu’elles peuvent conduire à la modification de la 
séquence en elle-même, produisant des mutations artéfactuelles difficilement discernables des 
mutations endogènes (Gilbert et al. 2003).  
Ainsi la désamination de certaines bases notamment, due aux lésions hydrolytiques, peut 
entrainer une transformation de la cytosine en uracile (un analogue de la thymine) et de l’adénine 
en hypoxanthine (un analogue de la guanine).  Lors de la réplication, pendant la réaction 
d’amplification, cela va induire une transformation du message en provoquant deux types de 
transition : une adénine est alors incorporée en complément de l’uracile ce qui provoque la 
transformation de la cytosine initiale en thymine (C  T) et de la même façon, une adénine est 
incorporée en complément de l’hypoxanthine, transformant l’adénine initiale en  guanine (A  G) 
(Figure 8). 
  
            3               
   
2 
  1 
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Figure 8 : Conséquences des désaminations des cytosines et adénines 
 
L'attaque radicalaire peut, elle aussi directement entraîner l'oxydation des bases, engendrant un 
grand nombre de modifications. Les plus fréquemment retrouvées dans les molécules anciennes 
correspondent à des modifications de la guanine (pour environ 30 % des modifications 
artéfactuelles). Particulièrement sensible à l’oxydation, celle-ci peut être modifiée en 8-
hydroxyguanine. Elle va alors s’hybrider avec une adénine plutôt qu’avec une cytosine 
provoquant, in fine, des mutations par transversions cytosine/guanine vers adénine/thymine 
selon le brin étudié (Lamers et al. 2009). Présent dans le même compartiment cellulaire que la 
chaine respiratoire responsable de la production des radicaux libres oxygénés et dépourvu d’un 
manteau d’histone capable de le protéger contre les attaques radicalaires, l’ADN mitochondrial  va 
être particulièrement sensible à ce stress oxydant (Kadenbach et al. 1995). On estime d’ailleurs, 
que l’ADN mitochondrial est 10 à 20 fois plus muté que l’ADN nucléaire (Favier 2003).  
2.1.3. Les modifications structurales 
D’autres phénomènes vont finalement pouvoir induire des difficultés lors de l’étude de l’ADN 
ancien, en modifiant directement la structure de la double hélice, c'est-à-dire en créant des 
liaisons inter- ou intra-moléculaires au sein de la molécule elle-même, avec d’autres molécules ou 
encore avec des protéines, qui peuvent bloquer la disponibilité de l’ADN pour les réactions 
d’amplification nécessaires à son étude (Figure 9). Les agents alkylants, par exemple, peuvent 
réagir avec les groupements amines ou hydroxyles des bases et créer ainsi des ponts intra- ou 
inter-caténaires, rendant ainsi le déroulement de la double hélice impossible. L’azote N(7) de la 
guanine est statistiquement la cible principale de l’alkylation (Ali-Osman et al. 1995). La 
formation de ces liaisons croisées serait l’un des facteurs les plus limitant dans les études d’ADN 
ancien (Paabo et al. 2004; Hansen et al. 2006). 
 C  T et A  G 
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2.1.4. Préservation de l’ADN ancien au sein des restes biologiques 
Même en supposant des conditions de conservation des corps optimale limitant les phénomènes 
de dégradation, la période de « survie » de l’ADN au sein de restes biologiques est estimée au 
maximum à quelques dizaines, voire une centaine de milliers d’années (Lindahl 1993). Au-delà de 
cette limite, l’ADN exploitable ne peut, en théorie, plus être retrouvé. Une température basse 
(congélation) ou une faible amplitude thermique, un pH neutre ou légèrement alcalin, un milieu 
sec qui permet la dessiccation des tissus limitant les attaques hydrolytiques sont cependant 
nécessaires pour la conservation d’un ADN de bonne qualité. Un milieu anaérobie qui limitera 
l’attaque microbienne et la préservation du corps des rayonnements UV sont également 
indispensables.  
L’ADN mitochondrial (ADNmt), qui est un ADN cytoplasmique est quantitativement très 
important au sein des cellules puisqu’il est présent en plusieurs dizaines voire centaines de 
copies, selon le tissu considéré. Il est donc bien mieux représenté au sein des cellules humaines 
que l’ADN nucléaire qui n’est présent qu’en un seul exemplaire dans le noyau des cellules. Cet 
ADN qui est souvent que le seul encore préservé au sein des restes biologiques anciens va être un 
substrat de choix dans les analyses paléogénétiques. 
 
 
Figure 9 : Les différents dommages « post mortem » subis par la molécule d’ADN 
Coupure 
simple brin 
Modification 
des bases 
Création de 
site 
abasique 
Fragmentation 
de l’ADN 
Pontage 
de l’ADN 
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2.2. Les contaminations et les erreurs de réplication 
Bien qu’il reste à l’état double-brin, l’ADN fragmenté (segments de 100-200 paires de bases) et 
chimiquement modifié n’est plus un substrat optimal pour la polymérase, l’enzyme qui permet 
l’amplification nécessaire à l’étude des fragments d’intérêt. L’ensemble des modifications subies 
par l’ADN ancien peuvent donc provoquer soit une inhibition (totale ou partielle) de 
l’amplification, soit des phénomènes conduisant à des erreurs dans la restitution des séquences 
originelles (Paabo et al. 1990). Plusieurs phénomènes de « jumping PCR », c'est-à-dire de la 
formation de molécules chimères produites lors de la recombinaison aléatoire de plusieurs 
fragments, ont d’ailleurs été responsables des fausses séquences extraites de termites piégées 
dans l’ambre publiées au début des années 90 (DeSalle et al. 1993). 
De plus, l’encombrement stérique lié à la présence de bases atypiques ou de modifications de la 
structure même de double hélice, font que tout ADN moderne contaminant, est susceptible d’être 
préférentiellement amplifié et donc retrouvé lors de l’analyse.  Ce phénomène est d’autant plus 
gênant que les échantillons étudiés proviennent de restes squelettiques humains, puisqu’il est 
difficile de différencier l’ADN endogène de celui des différentes personnes ayant été 
potentiellement en contact avec les ossements. L’un des principaux challenges lors des analyses 
paléogénétiques va donc être de produire des résultats authentiques, exempts de toute 
contamination par de l’ADN exogène contemporain et de réussir à prouver cette authenticité. 
2.3. Les inhibiteurs 
Finalement, même lorsqu’il est encore possible d’extraire de l’ADN à partir d’un échantillon 
ancien, parfois certaines substances co-extraites vont gêner, voire empêcher les réactions 
d’amplification et donc inhiber les analyses. Bien que leurs modes d’actions soient encore mal 
connus ces substances exogènes pourraient avoir une action directe sur l’activité de la polymérase 
(Tuross 1994). La majorité de ces inhibiteurs de PCR seraient des produits dérivés de la 
dégradation des sols (tanins, acides humiques et fulviques) ou bien du corps lui-même (hème, 
hémoglobine, mélanine, collagène, urée...). La simple dilution des produits d’extraction suffisent 
généralement à abolir l’effet de ces inhibiteurs. L’ajout de BSA (Bovine Serum Albumine) dans les 
mélanges réactionnels lors de l’amplification permettrait également de limiter leur action 
(Kreader 1996). 
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3. Les techniques d’analyse de l’ADN ancien et les critères 
d’authenticité. 
Pour pallier aux différentes modifications que subissent les molécules d’ADN au cours du temps, 
et afin de limiter les phénomènes de contaminations, des procédures particulières doivent être 
mises en œuvre lors des études d’ADN ancien. Depuis le début des années 2000, des «  critères 
d’authenticité » ont d’ailleurs été publiés par Hendrik Poinar et Alan Cooper afin de guider la 
réalisation des études paléogénétiques et de limiter la publication de résultats non authentiques 
(Cooper and Poinar 2000). 
 
 
 
Les Critères d’authenticité de Poinar et Cooper (Cooper et al. 2000) 
 
1. Toutes les étapes « pré-amplification » doivent être réalisées dans un laboratoire isolé 
exempt de tout ADN moderne et/ou amplifié. 
 
2. Des contrôles négatifs d’amplification doivent avoir été réalisés afin de détecter la présence 
éventuelle de contaminants dans les réactifs. 
 
3. Les résultats obtenus doivent être cohérents : (1) l’efficacité de l’amplification doit été  
inversement proportionnelle à la taille des amplicons (la taille des amplicons étant 
généralement inférieure à 500 pb), (2) des séquences d’ADN mitochondrial reproductibles 
doivent être obtenues si une copie d’ADN nucléaire et/ou d’ADN pathogène est détectable, 
et enfin les séquences obtenues doivent avoir un sens phylogénétique. 
 
4. Les résultats doivent être reproductibles à partir du même extrait d’ADN mais aussi à 
partir de plusieurs extraits obtenus à partir de prélèvements différents, eux même réalisés 
sur le même spécimen. Plusieurs paires d’amorces doivent avoir été utilisées afin d’obtenir 
des séquences chevauchantes qui doivent être identiques au niveau de la partie partagée. 
 
5. Les séquences obtenues doivent été clonées afin de reconnaitre de possibles séquences 
exogènes, d’identifier les erreurs de réplication dues aux dommages subis par l’ADN ancien 
et de détecter la présence éventuelle de séquences recombinantes. 
 
6. Les résultats doivent être répliqués dans un laboratoire indépendant. 
 
7. Une analyse biochimique des prélèvements doit être effectuée afin d’estimer le degré de 
préservation de l’ADN au sein des restes biologiques. 
 
8. L’ADN extrait doit être quantifié puisque en deçà de 1000 copies d’ADN cible, les risques de 
contaminations sont beaucoup plus élevés. 
 
9. Enfin, lorsqu’on travaille à partir de restes humains anciens, l’analyse de restes de faune 
inhumés au sein de mêmes couches stratigraphiques  doit être réalisée afin de détecter 
d’éventuelles contaminations humaines qui auraient pu avoir lieu lors de fouilles ou du 
stockage des ossements. 
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Le respect de ces 9 règles n’est cependant pas un garant absolu de l’authenticité des séquences ou 
des résultats produits. Ces critères sont plutôt des règles de bonnes pratiques de laboratoire, 
permettant au mieux, lorsqu’elles sont respectées, de limiter la publication de séquences fausses, 
comme cela a pu été le cas dans les années 1990. Ils ne sont donc pas exhaustifs ; une  approche 
réfléchie et autocritique est de toute façon nécessaire pour produire et publier des résultats 
authentiques (Gilbert et al. 2005). 
4. Les premières études paléogénétiques humaines en Europe 
4.1. Otzi 
En 1991 deux alpinistes allemands en randonnée dans le glacier du Hauslabjoch, un glacier de la 
vallée de l'Otztal, à la frontière Austro-Italienne, découvrent le corps momifié et congelé d’un 
homme d’environ 45 ans. Exceptionnellement bien préservée, cette momie naturelle baptisée Ötzi 
et datée entre 3500 et 3100 avant J.-C., va livrer parmi les plus précieuses informations 
disponibles sur la période de transition entre la fin du Néolithique et le début de l’âge du cuivre en 
Europe (Guilaine 2008). Les différentes études menées, que ce soit sur les objets retrouvés 
(équipements, habillement) ou sur le corps lui–même, vont ainsi permettre pour la première fois, 
d’appréhender directement le mode de vie d’un individu néolithique ainsi que son état de santé. 
Gardée jusqu’en 1999 à Innsbruck (Autriche) dans une chambre réfrigérée spéciale, la momie est 
actuellement conservée au musée d'archéologie de Bozen-Bolzano en Italie. 
La conservation du corps dans la glace offrant des conditions très favorables pour la préservation 
de l’ADN, des prélèvements biologiques ont donc été effectués sur la momie afin d’essayer 
d’identifier l’origine biogéographique d’Ötzi et d’éventuelles filiations avec les populations 
contemporaines alpines. Ce sont les plus anciennes investigations moléculaires réalisées à ce jour, 
sur un spécimen ancien datant de cette période en Europe. Ces premières analyses ont d’abord été 
menées en 1994 à Munich par Oliva Handt puis répliquées à Oxford. Elles  ont été réalisées à 
partir de 8 prélèvements de différents tissus (muscles, tissus conjonctifs et os). Dans un premier 
temps, un mélange de plusieurs séquences a été retrouvé probablement à cause de 
contaminations par l’ADN moderne lors de la fouille de la dépouille (Handt et al. 1994). 
L’amélioration des techniques et la réplication des résultats (Richards et al. 1995) ont finalement 
permis d’identifier la séquence endogène d’une portion de l’ADN mitochondrial (HVI) de 
« l’homme des glaces » (Handt et al. 1998). En 2000 la décongélation totale pour la première fois 
du corps d’ Ötzi a permis le prélèvement de 3 nouveaux fragments de quelques milligrammes de 
tissus d’intestins dans des conditions stériles. Les nouvelles investigations génétiques menées à 
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partir de ces nouveaux échantillons réalisés par Franco Rollo (Rollo et al. 2006), Luca Ermini 
(Ermini et al. 2008) et Philipp Endicott (Endicott et al. 2009) ont donc permis  de confirmer 
l’authenticité des polymorphismes retrouvés sur la région HVRI (16224C, 16311C, 16362C) mais 
aussi d’obtenir la séquence totale de l’ADN mitochondrial (Ermini et al. 2008).  
Les résultats de ces premières investigations génétiques sur l’un des spécimens les plus anciens et 
les plus connus de la préhistoire européenne, ont donc révélé qu’ Ötzi portait un haplogroupe 
fréquent en Eurasie aujourd’hui, l’haplogroupe mitochondrial K (comme 7% de la population 
européenne actuelle) et plus précisément l’haplogroupe K1. Les comparaisons de la séquence 
mitochondriale totale avec les lignées européennes actuelles ne permettent toutefois pas 
aujourd’hui de le classer dans une des sous lignées présentes en Europe K1a, K1b ou K1c. La 
séquence d’ Ötzi correspond donc à une lignée disparue, jamais retrouvée à ce jour. Elle a été 
nommée K1ö. 
4.2. Les autres études 
Les conditions de préservation du corps d’Ötzi étaient des conditions tout à fait exceptionnelles 
pour le continent européen. Les analyses moléculaires réalisées sur ce spécimen singulier, 
notamment le séquençage total de l’ADN mitochondrial, reste un fait unique à ce jour pour un 
spécimen néolithique européen. En effet, la plupart des restes humains anciens disponibles pour 
cette période préhistorique sont souvent squelettisés et sont conservés à température ambiante. 
De plus, une majorité des restes anthropologiques datant de cette période ont été fouillés il y a 
plusieurs années, sans précaution particulière pour éviter les contaminations et ont été, par la 
suite, conservés dans des musées sans protection. Malgré les avancées constantes dans le 
domaine de l’ADN ancien, peu d’études ont été réalisées depuis, sur des spécimens humains 
anciens datant de la transition néolithique en Europe. 
4.2.1. En Europe méditerranéenne 
Les premières études paléogénétiques réalisées en Europe du sud ont été menées par Neskuts 
Izagirre en 1999. Elles portaient sur des spécimens humains anciens provenant d’un site 
préhistorique basque datant de la même période qu’Ötzi. Soixante trois dents provenant du site 
de San Juan Ante Portam Latinam, au sud du pays basque, et datées de - 5070 +/- 130 – 5020 +/- 
140 ont été analysées par RLFP (Restriction Fragment Length Polymorphism). Le but de cette 
étude était de déterminer l’haplogroupe mitochondrial des individus anciens, en typant une seule 
position caractéristique localisée sur la portion codante de l’ADNmt. Pour les 63 individus testés, 
les résultats ont révélé que 61 d’entre eux appartenaient aux haplogroupes mitochondriaux 
Introduction 
 
 
 
39 
fréquents en Europe aujourd’hui H, J, K, U, X et T (Izagirre et al. 1999). En 1999, les techniques 
utilisées pour étudier l’ADN ancien et les critères d’authenticité n’étaient pas encore mis en place, 
ce qui jette un doute sur l’authenticité des données produites. Un tel rendement (61/63 des 
haplogroupes déterminés) est d’ailleurs particulièrement élevé pour des études d’ADN ancien ; 
généralement un tiers des échantillons seulement donne un résultat fiable. L’étude d’une seule 
position de l’ADNmt sans contrôle supplémentaire ne permet cependant plus, à ce jour, d’attester 
avec certitude de l’authenticité et de la fiabilité de ces résultats.  
En 2000 une nouvelle étude a été menée par Giulietta Di Benedetto sur 5 échantillons provenant 
de l’est des Alpes italiennes et datant de 14000 ans à 3000 ans.  La séquence HVI de 3 des 5 
échantillons testés a ainsi pu être reconstruite à partir de plusieurs clones, dans des laboratoires 
indépendants. Deux des individus attribués à la période néolithique, Mezzocorona (- 6326,–6444 
ans) et  Borgo Nuovo (- 5930, –6240 ans.),  appartiendraient aux haplogroupes T et H alors que 
l’échantillon mésolithique Villabruna (-13831, –14267 ans) appartiendrait également à 
l’haplogroupe le plus fréquent en Europe actuellement, l’haplogroupe H (Di Benedetto et al. 
2000). Il est évident qu’à partir de 3 échantillons, il n’était pas possible de déduire quoique ce soit 
sur le peuplement néolithique de l’Europe, mais ces premiers résultats anciens étaient 
compatibles avec l’hypothèse d’une continuité génétique en Europe. 
En 2005, Helen Chandler a également étudié des échantillons portugais : 75 prélèvements (os 
longs ou dents) provenant de 3 sites néolithiques mais aussi 36 échantillons provenant de 7 sites 
mésolithiques. Pour environ 30 % des échantillons, la séquence HVI a pu être obtenue et 
comparée aux données mitochondriales des populations actuelles (Chandler et al. 2005). La 
encore, l’ensemble des critères d’authenticité n’a pas réellement été suivi, ce qui jette un doute sur 
l’exactitude des résultats produits. Cependant les résultats obtenus sont très intéressants et 
ouvrent une nouvelle hypothèse. Ils mettent en évidence une probable discontinuité génétique 
entre les groupes mésolithiques et néolithiques ce qui sous entend bien une arrivée de gènes 
pendant le néolithique au Portugal. Cependant, l’absence de l’haplogroupe J, l’haplogroupe 
caractéristique associé à la diffusion néolithique depuis le Proche Orient, pourrait suggérer que 
les premiers agriculteurs portugais ne seraient pas les descendants directs des agriculteurs 
proches orientaux. Pour la première fois, cette étude a proposé que le peuplement du sud de 
l’Europe aurait pu être influencé par des mouvements de population au Néolithique, mais aussi 
que les migrants ne seraient pas originaires du foyer primaire mais de populations 
méditerranéennes ayant préalablement adopté l’économie néolithique.  
La dernière étude sur le Néolithique ancien méditerranéen date de 2007 et a été effectuée par 
María Lourdes Sampietro. Cette étude, menée sur 23 sépultures du site de Camí de Can Graú près 
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de Barcelone en Espagne datées de – 3500/ - 3000 ans av J.-C. a permis de déterminer que 11 des 
individus inhumés appartenaient à des haplogroupes mitochondriaux similaires à ceux retrouvés 
dans les populations contemporaines : H, I1, J, W1, T2 et U4 (Sampietro et al. 2007). Comme pour 
les études précédentes, ces travaux ont donc également mis en évidence la similarité entre les 
populations ibériques actuelles et des individus anciens catalans.  
L’ensemble des données anciennes obtenu jusqu’à présent pour les pays du sud de l’Europe 
(Italie, Portugal et Espagne) est compatible avec l’arrivée de nouvelles lignées durant la transition 
néolithique, en tout cas au regard des études menées sur les lignées maternelles des européens 
anciens. Elle suggère également une probable continuité génétique entre les populations 
anciennes et les populations actuelles, ce qui accréditerait l’hypothèse d’une contribution non 
négligeable de l’arrivée des premiers agriculteurs dans le pool génique des européens 
d’aujourd’hui. 
4.2.2. Dans le reste de l’Europe 
Dès 2005 plusieurs échantillons provenant de sites anciens d’Europe centrale et d’Europe du nord 
ont également été étudiés.  
4.2.2.1. En Europe centrale 
Les principaux travaux réalisés sur des échantillons provenant d’Europe centrale ont été menés 
par Wolfgang Haak. Ce dernier a notamment étudié des prélèvements provenant de sites 
archéologiques caractéristiques de la culture Rubané, datant d’il y a environ 7500 ans. Sur 57 
individus testés, 24 ont livré des séquences exploitables (Haak et al. 2005) et 18 d’entre elles 
correspondaient à des haplogroupes courants en Europe de nos jours (H ou V, T, K, J et U3) alors 
que 6 appartenaient à un haplogroupe quasiment disparu, l’haplogroupe N1a. Après diverses 
simulations informatiques, afin de comprendre si cet haplogroupe pouvait avoir été perdu par 
dérive génétique,  l’auteur a suggéré que la présence de cet haplogroupe, qui était 150 fois plus 
fréquent au néolithique qu’aujourd’hui était probablement la preuve qu’il n’y avait  pas eu de 
continuité génétique entre les populations des cultures rubanées et les populations actuelles.  
 En 2005, pour W. Haak, les européens actuels ne descendaient donc pas des premiers 
agriculteurs.  
En 2008, la même équipe a également analysé 4 sépultures multiples attribuées à la culture de la 
céramique cordée (période chalcolithique, autour de 2600 av. J.-C.) ce qui a permis d’identifier 8 
nouvelles séquences mitochondriales anciennes supplémentaires mais aussi pour la première fois, 
Introduction 
 
 
 
41 
grâce à des données nucléaires, des liens de proche parenté au sein de ces inhumations 
collectives. 
En 2009, Barbara Bramanti a étudié des échantillons provenant de sites attribués aux cultures des 
derniers chasseurs cueilleurs cette fois, et localisés également en Europe centrale (entre 13400 et 
2300 av. J.-C.). Pour 20 spécimens anciens, l’haplogroupe mitochondrial a pu être retrouvé et 
comparé à la fois aux échantillons néolithiques décrits par W. Haak en 2005, mais aussi aux 
fréquences des haplogroupes des populations contemporaines (Bramanti et al. 2009). Les 
résultats obtenus furent assez surprenants : 82% des échantillons appartenaient au 
macrohaplogroupe U (U4 et U5 notamment) ce qui suggère l’absence de continuité génétique 
entre les derniers chasseurs cueilleurs et les premiers agriculteurs d’Europe centrale. Ces 
données sont d’autant plus surprenantes que les hypothèses archéologiques suggéraient bien une 
certaine continuité culturelle entre les différentes périodes. Ces résultats supposent donc que non 
seulement les premiers agriculteurs d’Europe centrale ne descendraient pas des derniers 
chasseurs cueilleurs, mais que ces derniers ne seraient pas non plus les ancêtres des populations 
européennes actuelles dans la région.  
En 2010 Marie-France Deguilloux a étudié une sépulture multiple de Prissé-la-Charrière sur la 
cote atlantique française (Deguilloux et al. 2010) et a également retrouvé l’haplogroupe N1a sur 
un des 3 squelettes datant de 4200 ans av J.-C.  
Enfin en 2010, de nouvelles investigations menées par W. Haak a permis d’obtenir 17 séquences 
mitochondriales supplémentaires attribuées à la même culture rubanée que les premiers 
échantillons traités en 2005. Combinées avec ceux-ci, W. Haak les a comparés aux haplotypes 
retrouvés dans toute l’Europe actuelle. De façon intéressante, ces analyses ont révélé 
qu’effectivement les haplotypes anciens étaient différents de ceux retrouvés dans les mêmes 
régions aujourd’hui, mais qu’ils étaient par contre proches des haplotypes retrouvés dans les 
populations du Proche Orient et d’Anatolie, preuve d’un afflux de gènes proche orientaux au 
Néolithique en Europe centrale. 
Lors de cette étude, W. Haak a également essayé de caractériser les haplogroupes Y des spécimens 
anciens masculins. Il a pu obtenir des résultats pour seulement 3 individus masculins et a mis en 
évidence qu’ils appartenaient, pour deux d’entre eux, à l’haplogroupe F* et pour le dernier à 
l’haplogroupe G2a3. Il s’agissait, lors de la sortie de cet article, des premières informations 
existantes sur les lignées paternelles présentes pendant la période néolithique en Europe 
Centrale. 
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4.2.2.2. En Europe du nord 
En Europe du nord, des analyses ont été réalisées sur des squelettes attribués principalement à la 
culture des céramiques perforées, un des derniers grands complexes culturels de chasseurs 
cueilleurs du nord de l’Europe. Pour 18 des 22 échantillons testées les haplogroupes 
mitochondriaux principaux qui ont pu être déterminés correspondent à des variants de 
l’haplogroupe U : U4/H1b, U5 et  U5a (Malmstrom et al. 2009), ce qui suggère, là aussi, une 
probable discontinuité génétique entre les derniers mésolithiques et les populations scandinaves 
actuelles. 
4.2.3. Bilan des premières études d’ADN ancien en Europe 
Les premières études datant de la transition mésolithique/néolithique en Europe, que ce soit sur 
les échantillons d’Europe du nord et centrale ou d’Europe méditerranéenne, suggèrent donc bien 
l’existence d’un afflux de gènes provenant du Proche orient ayant diffusé vers l’ouest avec la mise 
en place du Néolithique en Europe. Cependant, la présence de l’haplogroupe N1a dans les 
échantillons de la voie danubienne et son absence plus au sud, laissent suggérer une certaine 
hétérogénéité dans la dispersion du Néolithique en Europe. De plus, l’existence d’une réelle 
continuité génétique depuis la période Néolithique jusqu’à aujourd’hui dans les populations 
méditerranéenne et son absence en Europe centrale, laisse penser que l’impact génétique des 
populations néolithiques est probablement plus important dans la région méditerranéenne qu’au 
nord de l’Europe. 
Quoiqu’il en soit, seuls un peu moins de 150 échantillons européens anciens ont fourni une 
séquence mitochondriale, ce qui ne permet pas à l’heure actuelle d’avoir une vision globale et de 
déduire un modèle général de la mise en place de la transition néolithique en Europe. De plus, la 
presque totalité des données obtenues l’ont été à partir d’ADN mitochondrial, ce qui est 
uniquement informatif de l’origine des lignées féminines. Or les analyses sur les populations 
européennes actuelles révèlent que jusqu’à 80% des lignées masculines contemporaines auraient 
pu être apportées en Europe pendant la néolithisation du continent contre moins de 20% pour les 
lignées féminines (Balaresque et al. 2010; Myres et al. 2011). L’étude de marqueurs localisés sur 
le chromosome Y semble donc indispensable pour appréhender dans son ensemble l’incidence de 
la mise en place du Néolithique en Europe dans sa globalité. 
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IV. Problématique générale et but de l’étude 
Le Néolithique, nous l’avons vu, est apparu au Proche Orient puis a diffusé en Europe occidentale. 
Mais cet important changement technique et social, quel que soit sa vitesse et son mode de 
diffusion, n’a pas été introduit dans un espace vide de toute vie humaine.  
Depuis plusieurs dizaines de milliers d’années, l’Europe était déjà habitée par des populations 
autochtones bien implantées. Le rôle réel de ces derniers chasseurs-cueilleurs dans le processus 
général de la néolithisation n’est cependant clairement défini et pourrait être plus important que 
celui supposé : l’importante diversité culturelle retrouvée lors de la mise en place du système 
agropastoral en Europe occidentale pourraient, d’ailleurs, être le reflet des différents contacts 
entre les pionniers du néolithique et les dernières populations de chasseurs-cueilleurs.  
Pour comprendre la néolithisation de l’Europe, il est donc nécessaire d’envisager le rôle joué par 
le substrat mésolithique en place. D’un point de vu archéologique, la période mésolithique est 
assez mal connue du fait du mode de vie nomade des derniers chasseurs/collecteurs, d’une 
démographie relativement faible et de l’absence d’importants sites répertoriés. L’abondance de 
sites archéologiques repérables n’apparaitra que plus tard, pendant la période néolithique. 
Dans ce contexte, et afin d’essayer d’identifier réellement le rôle joué par les derniers chasseurs 
cueilleurs d’une part, et par l’arrivée probable des premiers agriculteurs du Proche Orient, nous 
nous avons souhaité étudier directement le génome d’individus anciens ayant vécu la révolution 
néolithique.  
Cette approche devrait nous permettre de quantifier l’impact de la néolithisation de l’Europe dans 
le pool génique des européens anciens et aussi certainement, de mieux comprendre comment 
l’agriculture s’est mise en place sur ce continent.  
La comparaison des différentes lignées retrouvées chez ces individus anciens et celles des 
populations actuelles, devrait également permettre de mesurer l’évolution du pool génétique des 
européens sur ces derniers milliers d’années et ainsi, de mieux comprendre l’histoire de nos 
origines en Europe.   
Pour finir, cela devrait permettre de mieux connaître l’origine des principales lignées 
génétiques européennes et aussi de dater leurs arrivées sur le territoire européen. En effet 
l’expansion de la plupart des marqueurs génétiques actuels a été reliée aux différentes vagues de 
migration qu’a connue l’Europe sur la base de l’analyse des génomes des populations 
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contemporaines. L’accès aux marqueurs réellement présents durant le Néolithique en Europe 
occidentale devrait donc permettre d’attester de leur présence ou non à un moment particulier et 
de savoir quand ils sont réellement arrivés en Europe. 
La néolithisation de l’Europe a été un mouvement arythmique, dans le temps ou l’espace. Il n’est 
donc pas envisageable d’essayer de comprendre la transition néolithique dans son ensemble sur 
tout le territoire européen. L’abondance de données archéologiques datant de cette période 
charnière nous permet à l’heure actuelle de discerner différents ensembles culturels cohérents au 
sein de l’Europe néolithique.  
Nous nous sommes plus particulièrement intéressés à la néolithisation du bassin méditerranéen 
pour lequel jusqu’à présent, il n’existe que très peu de données génétiques anciennes. L’étude de 
cette région particulière présente un véritable défi puisque le climat méditerranéen n’est pas, à 
priori, un climat idéal pour la conservation des molécules d’ADN au sein des restes biologiques 
anciens. Le but principal de ce travail de thèse a donc consisté à estimer la faisabilité de la 
réalisation d’études paléogénétiques sur un ensemble de sites archéologiques donnés, datant de la 
période de la transition mésolithique/néolithique dans le bassin méditerranéen. Il nous a donc 
fallu développer une approche méthodologique adaptée pour l’étude de ces spécimens 
particulièrement anciens  et précieux. 
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I. Matériel 
La première partie du travail de thèse a consisté à estimer l’état de préservation de l’ADN contenu 
dans différents spécimens archéologiques, en étudiant quelques prélèvements osseux et/ou 
dentaires provenant de 29 sites différents, localisés en Espagne, France, Italie, Grèce et Tunisie.  
L’âge des ces échantillons s’étend de la fin du mésolithique à la fin de la période néolithique. 
L’ensemble des sites étudiés sont présentés dans le tableau 1. 
 
 
 
Figure 10 : Localisation des 29 sites archéologiques pour lesquels des prélèvements ont été 
analysés 
 
1, Grotte I des Treilles ; 2, Nécropole de Pontcharaud 2 ; 3, Baume de Fontbregoua ; 4, Sépulture 
de La Balance ; 5, Grotte d’Unang ; 6, Nécropole de Téviec ; 7, Nécropole d’Hoëdic ; 8, Grotte 
Gazel ; 9, Dolmen de La pierre Fritte ; 10, Jaciment de Ca l’Estrada ; 11, Cova de l'Avellaner ; 12, 
Cingle del Mas Nou ; 13, Cueva de los Canes ; 14, Cueva de Linatzeta ; 15, Cueva de La Poza 
l’Egua ; 16, Cueva de Santimamiñe ; 17, Grotta dell’Uzzo ; 18, Villaggio di Rendina ; 19, Villaggio 
di Favella della Corte ; 20, Sito di Colle Santo Stefano ; 21, Grotte de Franchthi ; 22, Site de 
Xirolimni ; 23, Site de Mavropigi ; 24, Grotte de Theopetra ; 25, Grotte d’Alepotrypa ; 26, Site de 
Maroulas ; 27, SHM-1 à Hergla ; 28, Station de Doukanet El Khoutifa ; 29, Grotte de Kef el Agab. 
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Tableau 1 : Liste des sites archéologiques pour lesquels des prélèvements ont été effectués et analysés 
 Nom du site Pays 
Nombre de 
prélèvements 
Nombre 
d’individus total Datation absolue ou relative des sépultures Références 
1 
Grotte I des Treilles, St-Jean-
St-Paul, Aveyron 
France 
53 NMI : 149 
Datation C14 sur fragments d’os : autour de 3000 
cal. B.C., néolithique final 
(Balsan et al. 1972; Crubézy et al. 2004; 
Duranthon et al. 2008) 
2 
Nécropole de Pontcharaud 2, 
Puy-de-Dôme 
3 NMI : 94 
Datation C14 : deuxième moitié du 5e millénaire, 
néolithique moyen précoce 
(Beyneix 1997) 
3 
Baume de Fontbregoua, 
Salernes, Var 
5 NMI : 20 
Datation C14 sur charbon : 4750 à 3150 B.C., 
Néolithique ancien à moyen 
(Villa et al. 1986; Goude 2007; Beyneix 
2008) 
4 
Sépulture de La Balance, 
Avignon, Vaucluse 
2 1 Datation relative : Néolithique Cardial (Gagnière 1968) 
5 
Grotte d’Unang, Malemort-du-
Comtat, Vaucluse 
2 NMI : 3 Datation relative : Néolithique Cardial (Beyneix 1997; Goude 2007) 
6 
Nécropole de Téviec, Quiberon 
Morbihan 
4 NMI : 23 
Datation C14 : entre 5640/5090 – 4450/4250 B.C., 
Mésolithique tardif jusqu’au néolithique moyen 
(Schulting 1999; Schulting et al. 2001) 
7 
Nécropole d’Hoëdic, Quiberon, 
Morbihan 
1 NMI : 14 
Datation C14 : entre 5830/5630 – 4400/4160 B.C., 
Mésolithique tardif jusqu’au néolithique moyen 
(Schulting 1999; Schulting and 
Richards 2001) 
8 
Grotte Gazel, Sallèles-
Cabardès, Aude 
1 NMI : 3 
Datation relative : Epicardial, première moitié du 
Vème millénaire  B.C. 
(Beyneix 1997; Beyneix 2008) 
9 
Le dolmen de  La Pierre Fritte, 
Yermenonville, Eure-et-Loir 
3 NMI : 17 
Datation C14 sur fragments d’os : entre 2750 et 
2725 B.C., Néolithique final  
(Jagu et al. 2008) 
10 
Jaciment de Ca l’Estrada, 
Canovelles, Catalogne 
Espagne 
2 2 
Datation C14 sur fragment d’os : 5740 +/- 40 B.P., 
Néolithique antique post cardial 
(Fortó García et al. 2005) 
11 
Cova de l'Avellaner, Los Planes 
d’Hostoles, Gerona 
27 NMI : 19 
Datation C14  sur fragment d’os: première moitié du 
Vème millénaire B.C. 
(Bosch et al. 1991) 
12 
Cingle del Mas Nou, Ares del 
Maestrat, Castelló de la Plana 
4 6 
Datation C14 sur charbon : 6910 ± 40 B.P. 
Mésolithique terminal jusqu'à la période cardiale 
(Puyoles 2000; Meiklejohn 2009) 
13 
Cueva de los Canes, Arangas, 
Asturias 
2 6 
Datation C14 sur fragment d’os : 5930-5680 et 
5330-5010 cal. B.C., Mésolithique tardif 
(Arias et al. 1996; Meiklejohn 2009) 
14 
Cueva de Linatzeta, Deba, 
Gipuzkoa 
2 NMI : 3 
Datation C14 sur fragment d’os : 6230-6100 cal. B.C., 
Mésolithique 
(Tapia et al. 2008) 
15 
Cueva de La Poza l’Egua, 
Lledías, Llanes, Asturias 
1 1 
Datation C14 sur mandibule : 7560-7190 cal. B.C., 
Mésolithique 
(Meiklejohn 2009) 
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 Nom du site Pays 
Nombre de 
prélèvements 
Nombre 
d’individus total Datation absolue ou relative des sépultures Références 
16 
Cueva de Santimamiñe, 
Kortezubi, Bizkai  
2 NMI : 6 
Datation C14 : 4000 B.P., nouvelle datations en 
cours : probablement néolithique 
final/chalcolithique 
Données : Sergio Cardoso 
17 
Grotta dell’Uzzo, Trapani, 
Sicilia 
Italie 
3 12 
Datation C14 sur charbon et coquillages 10 090-
9300 à 5 740–5 490 cal. B.C.: du mésolithique au 
néolithique 
(D’Alessio et al. 2005) 
18 Villaggio di Rendina 2 NMI : 4 
Datation relative : Impressa adriatique, néolithique 
ancien 
(Malone 2003; Tagliacozzo 2005) 
19 Villaggio di Favella della Corte 1 1 
Datation C14 : 6910+/- 60 and 6940 +/- 40 B.P. : 
Impressa adriatique, néolithique ancien 
(Tagliacozzo 2005; Scarsini et al. 2008) 
20 
Sito 
di Colle Santo Stefano, Fucino, 
L’Aquila, Abruzzo 
1 1 Impressa adriatique, néolithique ancien (Peretto  et al. 2004; Tagliacozzo 2005) 
21 
Grotte de Franchthi, Koilada, 
Argolis 
Grèce 
2 NMI : 50  
Datation C14 : mésolithique final au néolithique 
final 
(Perlès 2001) 
22 
Site de Xirolimni, Kozani, 
Makedonia 
2 - - - 
23 
Site de Mavropigi, Kozani, 
Makedonia 
2 - - - 
24 
Grotte de Theopetra, 
Kalambaka, Thessalie 
1 2 
Datation C14 : 8300 à 5000 B.C., mésolithique au 
néolithique ancien 
(Perlès 2001) 
25 
Grotte d’Alepotrypa, 
Péloponnèse 
2 NMI : 161 Datation C14 : 5000 à 3200 B.C. Néolithique final (Papathanasiou 2005) 
26 Site de Maroulas, Kythnos 1 NMI : 4 Datation C14 : 7500 à 6500 B.C., Mésolithique (Honea 1975; Perlès 2001) 
27 SHM-1 à Hergla 
Tunisie 
1 NMI : 6 
Datation C14 sur coquillages : 6499-6106 à 5831-
5474 cal. B.C., néolithique ancien 
(Munoz et al. 2007; Mulazzani et al. 
2010) 
28 
Station de Doukanet El 
Khoutifa 
1 - 
Datation C14 sur charbons : de 6021-5311 à 5209-
4689 cal. B.C. 
(Mulazzani et al. 2010) 
29 Grotte de Kef el Agab 1 - Datation relative : néolithique Tunisien (Mulazzani et al. 2010) 
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Nous nous sommes ensuite plus particulièrement intéressés à deux sites principaux dont les 
échantillons tests semblaient contenir de l’ADN endogène relativement bien préservé: la grotte 
de l’Avellaner en Catalogne espagnole (période épicardiale) et la grotte I des Treilles dans 
l’Aveyron (France) datant du début du Chalcolithique. 
1. La grotte de l’Avellaner (La Garroxta, Espagne) 
1.1. Le site 
La grotte sépulcrale de l’Avellaner est localisée dans une falaise calcaire du village de Cogolls, 
sur la  commune de Les Planes d'Hostoles (La Garroxta, Espagne) en Catalogne espagnole. 
Fouillée en 1985 et  1986 par Angel Bosh et Josep Tarrus (Bosch and Tarrus 1991), elle a livré de 
nombreux vestiges, de diverses espèces animales (principalement d’ovins-caprins), de restes 
osseux humains très fragmentés, et d’éléments mobiliers, attribués principalement à la période 
épicardiale finale avec quelques céramiques du groupe de Montboló. L’ensemble des collections 
est aujourd’hui conservé au musée archéologique d’Olot. 
1.2. La grotte 
La grotte est, un espace exigu 
renfermant 3 petites cavités sépulcrales 
indépendantes contenant chacune 
plusieurs inhumations (primaires 
successives ou secondaires). On note au 
sein de ces sépultures, la présence 
d’ossements brulés, résultat probable de 
pratiques de réduction des corps. La 
conservation des ossements et leur état 
fragmentaire n’a pas permis 
d’individualiser formellement le nombre 
réel d’individus inhumés au sein de 
chaque cavité, mais les études 
anthropologiques menées sur la 
collection proposent un nombre 
minimum de 19 individus. Ainsi dans la 
cavité 1, auraient été inhumés 4 Figure 11 : Plan général de la grotte de l’Avellaner 
(Bosch et al. 1991) 
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immatures (un de moins d’un an, un de 2-5 ans, un de 4-5 ans et un de 8-11 ans), un jeune adulte 
de 18-20 ans et 3 adultes d’âge indéterminé ; dans la cavité 2 : un immature, 4 adultes dont un 
d’une trentaine d’années, et un adulte âgé ; et enfin dans la cavité 3 : un immature, un jeune 
adulte, deux adultes et un adulte âgé. 
1.3. Datation 
Deux datations au carbone 14 ont été effectuées : la 
première sur un fragment de charbon de la cavité 
sépulcrale 1, donne une date de 5225 - 4444 avant 
J.-C. (en calibrée) et la seconde sur  un fragment 
d’os de la cavité sépulcrale donne une estimation à 
4914 - 4460 avant J.-C. (en calibrée). 
Ces résultats, ainsi que l’analyse archéologique 
réalisée sur le mobilier funéraire, situent donc 
l’utilisation de la grotte, comme cavité sépulcrale, 
durant la première moitié du Vème  millénaire avant 
J.-C (néolithique ancien). 
1.4. Contexte archéologique et 
problématique du site 
Au début du Vème millénaire avant J.-C., l’ensemble 
des pays méditerranéens est définitivement 
converti à l’économie néolithique. Les sociétés 
commencent alors à se transformer. Si les morts étaient déjà inhumés au Mésolithique, souvent 
en fosse individuelle ou dans des cuvettes, ils vont faire l’objet de nouvelles attentions et être 
regroupés soit dans des cavités naturelles, comme dans la grotte de l’Avellaner, soit en 
nécropoles composées de sépultures en fosses ou  en caissons. Plus tard, dans la seconde moitié 
du Vème millénaire la structure des tombes  va encore se complexifier avec l’apparition de 
grands monuments funéraires (mégalithes, tumulus), reflets de profondes modifications dans les 
relations sociales des sociétés néolithiques qui deviennent de plus en plus « inégalitaires ». 
Dans la grotte sépulcrale de l’Avellaner, la volonté de regrouper les morts au sein de la même 
nécropole est indubitable. La présence relativement peu abondante d’éléments de parure et 
autres éléments de « distinction » (bracelets et disques en pétoncle, valves de cardium, 
Figure 12 : Reconstitution d'un vase 
retrouvé dans la cavité 1 de la grotte de 
l'Avellaner 
(Bosch and Tarrus 1991) 
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pendeloques, canines de sanglier perforées, et perles) et l’absence de grandes structures 
funéraires comme au néolithique moyen (postérieure à 4500 ans avant J.-C.) ne laissent 
cependant pas transparaitre l’existence d’importantes distinctions sociales. (Guilaine 1996; 
Beyneix 2008). La rareté de telles inhumations dans la région pour cette période néolithique 
ancien implique que l’utilisation de grotte sépulcrale comme lieu d’inhumation n’était pas un fait 
usuel pour la période et suggère peut être une possible continuité des rites funéraires 
mésolithiques dans les premières phases du néolithique ancien (Chambon 2003; Guilaine et al. 
2007). 
Dans ce contexte le but des analyses moléculaires a été double. Dans un premier temps nous 
avons voulu identifier les individus réellement inhumés au sein des cavités, puis nous avons 
essayé de voir s’il existait des liens de proches parentés afin de mieux comprendre le 
recrutement funéraire de la cavité. Dans un second temps, nous avons cherché à déterminer les 
haplogroupes mitochondriaux et du chromosome Y, pour retracer l’origine biogéographique des 
individus inhumés, dans le but d’estimer l’impact de l’avancée néolithique dans le pool génique 
de ces premiers agriculteurs. Autrement dit, de façon schématique, nous avons cherché à 
comprendre si ces premiers agriculteurs étaient des chasseurs/cueilleurs convertis à l’économie 
de production ou s’ils étaient les descendants directs des « inventeurs » de l’agriculture au 
Proche Orient. 
1.5. Les prélèvements 
Parmi les fragments osseux, seuls 6 fragments de mandibules et/ou maxillaires comprenaient 
des dents incluses. Nous avons prélevé de une à deux dents sur chacune de ces pièces. Pour le 
reste,  l’ensemble des éléments était classé selon la cavité dans lesquelles les pièces osseuses ont 
été retrouvées. Nous avons prélevé, en tout, 18 dents éparses et 4 fragments osseux, bien 
préservés, retrouvés dans les trois cavités de la grotte. Deux molaires d’ovins ou caprins ont 
également été prélevées afin d’identifier d’éventuelles contaminations qui auraient pu avoir lieu 
lors de la fouille du site. 
  
Matériel 
 
 
 
53 
2. La grotte I des Treilles (Aveyron, France) 
2.1. Le site  
La grotte I des Treilles est une grotte 
sépulcrale localisée sur la commune 
de St-Jean-St-Paul, Aveyron, au niveau 
de la bordure occidentale du causse 
du Larzac. Fouillée  pour la première 
fois par Louis Balsan en 1933 puis par 
Georges Costantini en 1969, le 
gisement des Treilles a livré un riche 
mobilier chalcolithique (fin 
Néolithique) conservé en grande 
partie au musée de Fenaille (Rodez). 
Le matériel anthropologique découvert 
lors des fouilles de 1933, a été confié au 
muséum d’histoire naturelle de 
Toulouse, où il a fait l’objet d’une thèse de médecine par A. El Sayed (thèse soutenue en 1940). Il 
y est conservé depuis. Une étude anthropologique complète est en cours de réalisation sous la 
responsabilité scientifique de Francis Duranthon, 
conservateur au muséum d’histoire naturelle de 
Toulouse.  
2.2. La grotte 
L’entrée inférieure de la cavité des Treilles est 
aujourd’hui située à flanc de falaise, à environ 700 
mètres d’altitude (coordonnées GPS UTM x : 
0504605, y : 4865139, z : 717) et donne accès à un 
réseau de galeries dont les 30 premiers mètres 
environ auraient été occupés par les préhistoriques 
(Balsan and Costantini 1972; Duranthon et al. 
2008). D’après les premiers relevés et les notes de 
L. Balsan, il semblerait que la plupart des restes 
squelettiques aient été retrouvés dans deux 
Figure 13 : Localisation de la Grotte I des Treilles  
 Le carré indique la région des Grands Causses 
 
Figure 14 : Photo Grotte I des Treilles 
© Photo. Jean-François Peiré - DRAC Midi-Pyrénées 
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Relevé Birebent d’après les notes de Louis Balsan (Balsan and Costantini 1972; Duranthon et al. 
2008) 
 
« salles » principales de la cavité  (salles A et B, Figure 14). 
L’ensemble des données propose au moins 3 phases d’occupation de la grotte: dans un premier 
temps, la cavité aurait été utilisée comme habitat,  en témoigne la présence de faune et de 
charbons abondants dans la salle A ainsi que de rares fragments de poterie et ossements 
d’animaux dans la salle ossuaire (salle B, Figure 14). Après la mise en place d’un dallage partiel, 
la cavité aurait été ensuite dédiée à des dépôts de sépultures à incinération (partie la plus 
profonde de la grotte), tandis que la première salle aurait été utilisée pour des sépultures à 
inhumation. Enfin dans une troisième phase d’occupation, les deux salles de la cavité auraient 
été utilisées pour des sépultures à inhumation (primaires et/ou secondaires).  
 
 
Figure 15 : Plan de la grotte de la Grotte I des Treilles 
 
2.3. Datation 
Trois datations C14 ont été récemment réalisées sur des restes osseux de la couche à 
inhumation. Calibrés, les résultats obtenus indiquent un âge d’environ – 3030 – 2890 ans av. J.-C. 
pour deux échantillons et 2820 -2630 av. J.-C. pour le troisième. Croisées avec les datations 
préalables réalisées par L. Balsan et G. Costantini en 1972 (couche de base : 3640 – 3010 B.C.) 
ces nouvelles datations suggèrent une occupation de la cavité comme grotte sépulcrale pendant 
environ un siècle et demi au tout début du 3éme millénaire avant J.-C. 
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© Photo. Jean-François Peiré - DRAC Midi-Pyrénées 
(exposées au musée de Roquefort-Sur-Soulzon) 
2.4. Contexte archéologique et problématique du site 
En France méditerranéenne, le quatrième millénaire avant J.- C. était une période de profonds 
changements, annonçant la fin de la période néolithique. Trois principaux éléments la 
caractérisent : le développement d’industrie du cuivre précoce, la présence de sépultures 
collectives (mégalithes, hypogées, grottes funéraires) et surtout l'explosion de l'unité culturelle 
en place depuis le Néolithique Moyen, avec l’apparition de plusieurs cultures à l'identité affirmée 
(Crubézy et al. 2004). Parmi celles-ci, on retrouve la culture dite du « groupe des Treilles » (3500 
à 2200 ans avant J.-C.) Localisée dans la région des Grands causses, elle se singularise par un 
faciès de céramique bien identifié et surtout par la pratique de la trépanation crânienne.  
L’originalité de cette culture est son caractère régional : à la fin de la période chasséenne, une 
modification du climat et donc de la végétation auraient entrainé l’anthropisation des hauts 
plateaux calcaires des grands causses d’où l’apparition de facies culturels singularisés. Les 
synthèses archéologiques sur ce groupe des Treilles suggèrent que les flux et les échanges 
étaient probablement limités aux échanges aux communautés voisines, ce qui rend le pool 
génétique des individus des Treilles particulièrement intéressant pour la compréhension du 
passé génétique du sud de la France à la fin du néolithique (Crubézy et al. 2004). Dans le cadre 
de l’étude anthropologique menée sur la Collection de la Grotte I des Treilles, grotte éponyme de 
la culture, l’ensemble des ossements du muséum d’histoire naturelle de Toulouse a été mis à 
notre disposition pour analyse. 
 
 
Figure 16 : Céramiques de la grotte I des Treilles  
 
L’accès aux restes squelettiques de l’ensemble d’un ossuaire est particulièrement intéressant car 
il nous a permis d’envisager deux problématiques distinctes : nous avons, dans un premier 
temps, cherché à identifier la structure génétique de la population utilisant la grotte comme 
nécropole pour comprendre, entre autre, la structure sociale du groupe des Treilles. Pour cela 
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nous avons tenté d’identifier les individus inhumés en déterminant leur sexe, et leurs liens de 
parenté potentiels. Nous avons ensuite déterminé les haplogroupes mitochondriaux et les 
haplogroupes Y des individus afin d’essayer d’identifier l’origine biogéographique de chacun 
d’eux, et donc de saisir l’ensemble des différents mouvements migratoires qui ont mis en place le 
« profil » génétique des habitants du sud de la France avant les transitions des âges des métaux. 
2.5. Les prélèvements 
Actuellement, les os et les fragments exhumés sont conservés au muséum de Toulouse où ils 
sont classés par type d’os. Un inventaire exhaustif est en cours de réalisation. Peu d’informations 
sont donc disponibles sur les spécimens recueillis. Le nombre minimal d’individus déterminé 
après le décompte des pièces osseuses (Duranthon et al. 2008) suggère la présence minimale de 
149 sujets au sein de la sépulture (86 adultes et 63 immatures).  
Afin de ne prélever qu’une fois chaque individu, nous avons choisi de travailler uniquement sur 
des dents encore incluses dans les mandibules. Pour l’ensemble des 53 mandibules disponibles 
et préalablement étudiées par les anthropologues et odontologues, une dent a donc été prélevée 
dans les meilleures conditions possibles, directement dans les locaux du muséum. Les dents 
choisies sont principalement des molaires bien préservées, sans lésions macroscopiques 
détectées ou fissures et sans aucune carie. Nous avons aussi prélevé un fémur d’un ovi-capridé 
afin d’évaluer la présence de contamination humaine dans les ossements. 
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© Photo. Jean-François Peiré - DRAC Midi-Pyrénées 
 
 
 
 
 
Figure 17 : Collection anthropologique de la grotte I des Treilles 
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II. Méthode 
1. Précautions particulières liées aux études d’ADN ancien 
Le problème majeur dans les études d’ADN ancien, nous l’avons vu, est celui de l’obtention de 
résultats endogènes exempts de toute contamination. Les manipulations nécessaires à ce travail 
de thèse ont donc été effectuées dans les conditions les plus optimales possibles pour l’étude de 
ce type de substrat. 
L’ensemble des étapes les plus critiques, les étapes pré-amplifications, ont donc été réalisées 
dans un laboratoire dédié, dont les entrées et sorties contrôlées ont été strictement limitées au 
personnel nécessaire. Il est composé d’une pièce séparée, dans laquelle ont été abrasés les os et 
cryobroyés les échantillons, et d’un laboratoire de biologie moléculaire indépendant. Ce dernier 
est constitué d’un sas où le personnel peut se changer (port d’un masque, d’une charlotte, de 
surchaussures, d’une blouse, de deux paires de gants), avant de pénétrer dans les deux pièces 
munies de hottes à flux laminaires, sous lesquelles ont été menées, respectivement les étapes 
d’extraction et de préparation des mélanges PCR. L’ensemble est régulièrement nettoyé (javel et 
DNA Away®) et décontaminé par irradiation aux UV à ondes courtes. Le matériel utilisé lors de 
différentes étapes d’analyses est, soit stérile (gants, tubes, pointes cotonnées), soit 
préalablement autoclavé avant utilisation (tampons, réactifs, pipettes …). 
L’analyse des produits amplifiés a, ensuite, été réalisée dans un laboratoire séparé, localisé à un 
étage différent. Aucun extrait moderne ou produit amplifié n’a été traité dans la partie 
« ancienne » du laboratoire. 
2. Préparation des échantillons 
L’ensemble des prélèvements étudiés dans ce travail de thèse était composé de fragments d’os 
ou de dents, provenant le plus souvent de fouilles anciennes et conservés dans des musées ou 
laboratoires d’archéologie. La première étape de l’analyse de ces échantillons a donc été une 
étape de décontamination de surface de ces prélèvements, probablement manipulés sans 
précaution particulière lors des fouilles ou des études préalables.  
Pour les os ou fragments osseux, il a été démontré que l’on pouvait retrouver des molécules 
contaminantes sur 1 à 2 mm d’épaisseur sur la surface externe de l’os (Bouwman et al. 2006). La 
décontamination des pièces osseuses a été accomplie par abrasion mécanique, de quelques 
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millimètres de la surface osseuse à l’aide d’une Dremel, puis, par exposition aux UV. Le fragment 
osseux ainsi nettoyé et découpé à l’aide d’une lame circulaire à usage unique, a pu ensuite être 
réduit en poudre en vue de l’extraction d’ADN. L’étape de broyage a été réalisée dans un broyeur 
de tissus sous azote liquide afin d’éviter tout échauffement qui pourrait endommager les 
molécules d’ADN. 
De part leurs structures particulières, la 
décontamination des dents s’est révélée tout aussi 
délicate. En effet, la dent est composée de plusieurs types 
tissulaires ; d’une chambre pulpaire entourée de dentine 
elle-même recouverte d’émail au niveau de la couronne 
et de cément au niveau des racines (Figure 18). Cette 
structure particulièrement résistante lui confère des 
propriétés qui en font un substrat de choix pour les 
études d’ADN ancien. Cependant, si la surface de l’émail 
semble être une excellente barrière imperméable, les 
échantillons dentaires ne sont pas pour autant 
totalement insensibles aux risques de contaminations.  
La dent n’est pas un milieu totalement stérile et fermé 
capable de protéger l’ADN de toute contamination 
extérieure ou d’inhibiteurs. L’apex des racines est 
souvent ouvert sur le milieu extérieur et la dentine est 
parcourue de nombreux tubuli qui peuvent se révéler perméables. Ceci est d’autant plus vrai 
pour les dents d’immatures, dont les racines ne sont pas totalement formées. De plus, au cours 
du temps, les tissus durs de la dent ont tendance à se fragiliser, et sont, de ce fait, plus facilement 
exposés aux risques de fractures, qui mettent la chambre pulpaire en communication avec le 
milieu extérieur. Les étapes de nettoyage et de décontamination sont donc également 
particulièrement cruciales lorsqu’on travaille à partir de dents. 
Deux approches de décontamination différentes ont été testées.   
La première méthode, la méthode conventionnelle, consiste à nettoyer directement la surface 
avec de l’eau de javel à 30%, puis à la rincer à l’eau ultra pure et enfin de l’exposer aux UV, 30 
min sur chaque coté. La dent est ainsi prête à être réduite en poudre par cryobroyage. 
L’inconvénient principal de cette technique est qu’elle nécessite la destruction complète de la 
dent et cela n’est pas toujours possible pour certains spécimens archéologiques précieux. De 
plus, lorsqu’on cryobroie la dent dans son ensemble, on récupère une poudre du mélange de 
Figure 18 : Réprésentation des 
différents tissus cellulaires contenus 
dans une dent  humaine  
d’après Adler et al. 2011 
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tous les tissus de la dent. Or si l’émail est le tissu le plus susceptible d’être en contact avec de 
l’ADN contaminant, c’est aussi le seul tissu de la dent qui ne contient pas d’ADN endogène.  
Nous avons donc testé une deuxième méthode de traitement des dents, moins destructive, qui 
consiste à récupérer du matériel directement à l’intérieur de l’ancienne chambre pulpaire en 
creusant la dent, après l’avoir préalablement coupé en deux et incluse dans du silicone.  
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Figure 19 : Principe de la méthode de récupération de la poudre de dent par évidage. 
 
 
La dent est soigneusement décontaminée (1) puis incluse dans du silicone (2). Les 
racines sont ensuite dégagées grâce à une lame de scalpel stérile (3 et 4). La dent est 
ensuite coupée en deux au niveau de la jonction couronne-racines, à l’aide d’une petite 
lame circulaire à usage unique (5). L’intérieur de la dent (au niveau de l’ancienne 
chambre pulpaire) est ensuite creusé grâce à une petite pointe diamantée préalablement 
décontaminée (6), et la poudre produite est récupéré dans un petit tube préalablement 
irradié aux UV (7). Les deux moitiés de dents peuvent par la suite être recollées (8) et la 
dent, replacée dans son espace alvéolaire. 
1 2 
3 4 
5 6 
7 8 
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3. Extraction d’ADN 
L’étape d’extraction d’ADN à partir de poudres d’os ou de dents, est l’une des étapes les plus 
critiques des études paléogénétiques. Il s’agit de réussir à extraire de l’ADN avec le meilleur 
rendement possible puisque parfois, seules quelques molécules fragmentées sont encore 
présentes dans l’échantillon, tout en tentant d’éliminer toute trace de substances inhibitrices 
pouvant y être associées. De plus, il s’agit d’extraire cet ADN à partir d’un tissu fortement 
minéralisé. Or l’ADN double brin semble avoir une certaine affinité pour les cristaux 
d’hydroxyapatite, une forme de phosphate de calcium, composants principaux de la dentine et 
de l’os sur lesquels la molécule d’ADN pourrait s’adsorber (Campos et al. 2011). 
Dans un premier temps, nous avons donc recherché un protocole d’extraction adapté. Nous 
avons testé plusieurs protocoles décrits dans la littérature (Keyser-Tracqui et al. 2003; Rohland 
et al. 2007) et des kits commerciaux dédiés à l’extraction d’ADN à partir d’échantillons dégradés 
(Kit QIAamp DNA Investigator de Qiagen et PrepFiler™ Forensic DNA Extraction Kit d’Applied 
Biosystems). Nous avons finalement adapté les techniques testées et développé notre propre 
protocole d’extraction.  
La première étape consiste en une étape de décalcification et de déprotéinisation. Concrètement, 
environ 200 mg de poudre ont été placés à incuber sous agitation à 50°C dans d’un tampon 
composé de 500µl EDTA (0.5M), de 50 µl de protéinase K (20mg/ml) et de 5µl de DTT (1M). 
L’EDTA ou Acide Ethylènediaminetétraacétique qui est un chélateur d’ions calcium, a été utilisé 
pour provoquer la déminéralisation de la matrice osseuse ou dentaire. Le DTT ou Dithiothréitol 
qui est un agent réducteur a été utilisé pour réduire les ponts disulfures des protéines. Combiné 
à l’action de la protéinase K (une endopeptidase capable des digérer les protéines), il permet de 
libérer les molécules d’ADN des différentes protéines de structures comme les histones, ou toute 
autre protéine liée à l’ADN pouvant gêner l’amplification in vitro.  
Une fois l’ADN en solution, il a fallu le purifier pour le séparer des autres débris cellulaires ou 
résidus protéiques. Cette étape a été réalisée grâce à l’utilisation du kit Nucleospin Extract II 
commercialisé par Macherey Nagel. Conçu à la base pour purifier les produits amplifiés à partir 
de gel d’agarose, ce kit permet de purifier de petits fragments d’ADN (jusqu’à 65 paires de 
bases), ce qui est idéal pour les études d’ADN ancien. Le principe de cette purification est basé 
sur la capacité, des molécules d’ADN à se lier avec une matrice de silice en présence de certains 
sels et d’un pH adapté. De façon concrète, la solution d’ADN après la première lyse, a été 
mélangée à un tampon de liaison contenant les agents chaotropiques nécessaires, et le tout, 
déposé sur une colonne comprenant un filtre de silice. Seules les molécules d’ADN se fixent  
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alors sur la colonne et tous les autres éléments du lysat de départ sont éliminés par des lavages 
successifs. L’ADN a ensuite été élué dans 250 µl. Une dernière étape de 
purification/concentration de l’ADN finalement réalisée par ultrafiltration, grâce aux Amicons 
ultra 30 KDa de Millipore, a permis la récupération d’un ADN plus concentré, dans un volume 
final de 50 µl. 
En fonction de la quantité de poudre de départ obtenue à partir des dents broyées, nous avons 
pu effectuer au maximum jusqu’à 5 à 6 extractions sur chaque prélèvement. 
4. Quantification de l’ADN nucléaire 
Après avoir extrait l’ADN nous avons cherché à le quantifier. Pour cela nous avons utilisé le kit 
« Quantifiler® Human DNA Quantification », un kit commercialisé par la société Applied 
Biosytems qui permet d’estimer la concentration d’ADN extraite en monitorant l’amplification in 
vitro d’un petit fragment d’ADN cible (62 pb) localisé sur le génome nucléaire et en la comparant 
à des profils d’amplification d’une gamme de dilutions de concentration ADN connue. Outre la 
quantification de l’ADN nucléaire, ce système permet aussi de détecter la présence de possibles 
inhibiteurs de PCR grâce à l’amplification simultanée d’un ADN contrôle (ou IPC pour Internal 
Positive Control) inclus dans la réaction.  
La plupart du temps, et au vu de l’état, de l’âge des échantillons et de leurs conditions de 
conservation, l’ADN nucléaire n’était souvent plus présent en quantité suffisante pour permettre 
une estimation fine et précise de sa concentration. La réalisation de cette réaction de 
quantification nous a toutefois permis d’estimer si des analyses moléculaires étaient 
envisageables sur des marqueurs localisés sur cet ADN nucléaire à partir des échantillons 
traités. 
5. Approche méthodologique 
Une fois l’ADN extrait et quantifié, afin de répondre aux problématiques particulières liées aux 
différents sites archéologiques, nous avons développé une stratégie expérimentale particulière. 
Pour les échantillons contenant de l’ADN endogène relativement bien préservé, nous avons 
cherché à analyser un ensemble de différents types de marqueurs moléculaires, localisés à la fois 
sur l’ADN nucléaire (autosomes et chromosome Y) et sur l’ADN mitochondrial ; le but de cette 
approche « multi-marqueurs » étant d’établir, à la fois, un profil génétique afin de déterminer le 
sexe des individus, d’identifier d’éventuels liens de proche parenté, mais aussi, de déterminer les 
haplogroupes mitochondriaux et du chromosome Y, afin d’estimer l’origine biogéographique des 
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sujets analysés. Pour certains prélèvements nous avons également étudié un polymorphisme 
ponctuel, localisé au sein du gène MCM6, polymorphisme associé à la persistance de la lactase 
(enzyme nécessaire à l’hydrolyse du lactose) et donc associé à la capacité de digérer le lait frais 
chez les individus adultes. 
5.1. Détermination du profil autosomal des individus 
Lorsque les quantités d’ADN nucléaire extraites le permettaient, nous avons cherché dans un 
premier temps, à établir le profil génétique des individus (ou empreinte génétique).  
Concrètement il s’agit de l’étude simultanée de plusieurs marqueurs STR (Short Tandem 
Repeats) localisés sur le génome autosomal, dont l’étude permet de discriminer chaque individu, 
ainsi que d’un fragment du gène de l’amélogénine, un gène localisé sur les chromosomes sexuels, 
et qui est impliqué dans le développement de l’émail dentaire.  
5.1.1. La détermination du sexe 
L’intérêt, d’étudier l’amélogénine simultanément lors de l’établissement des profils génétiques 
autosomaux, est l’indentification du sexe des individus. En effet, la taille du fragment étudié est 
différente sur les deux chromosomes sexuels ; elle est notamment plus courte sur le 
chromosome X où elle présente une délétion de 6 pb. La détection de deux fragments à 106 pb 
suggère que l’individu est XX et est donc de sexe féminin, alors que la détection d’un fragment à 
106 et d’ un à 112 pb indique que l’individu est XY et donc masculin. 
5.1.2. Elaboration du profil génétique 
Les autres marqueurs étudiés, pour la détermination des empreintes génétiques, sont des 
marqueurs STR, c'est-à-dire des polymorphismes de longueur, répartis sur les différents 
chromosomes autosomaux. Ce sont en fait des répétitions de quelques paires de bases dont le 
nombre peut varier d’une personne à une autre. Ces marqueurs étant localisés sur l’ADN 
nucléaire, chaque individu possède pour chaqu’un d’entre eux, deux allèles, ou deux versions de 
ce même marqueur : l’une héritée du père et l’autre de la mère. Lors de l’étude simultanée de 
plusieurs de ces marqueurs, c’est la combinaison des différents allèles détectés, qui va être 
propre à chaque individu et qui va permettre d’identifier une personne en particulier, mais aussi 
de détecter des liens de proche parentés de type parent/enfant ou frère/sœur. 
Dans le cadre de ce travail de thèse, la détermination des profils génétiques a été effectuée grâce 
au kit Identifiler®Plus commercialisé par la société Applied Biosystems qui permet l’analyse 
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simultanée de 15 marqueurs autosomaux (CSF1P0, D7S820, D8S1179, D21S11, D2S1338, 
D3S1358, D13S317, D16S539, TH01, D18S51, D19S433, TPOX, vWA, D5S818, FGA) 
ainsi que du locus localisé sur l’amélogénine. Etabli à la base pour les investigations criminelles, 
ce kit permet d’obtenir un pouvoir de discrimination élevé  (5.01 x 10-18) lorsque les 15 
marqueurs peuvent être détectés simultanément. Dans notre cas, pour la plupart des 
échantillons, l’état de dégradation de l’ADN extrait ne nous a pas souvent permis d’obtenir des 
profils complets. Pour les échantillons les plus dégradés nous avons également utilisé le  kit 
Minifiler® qui est commercialisé par la même société et qui permet d’étudier 9 des 16 
marqueurs précédents (D13S317, D7S820, D2S1338, D21S11, D16S539, D18S51, CSF1PO, FGA, 
et l’amélogénine), amplifiés sur des fragments beaucoup plus courts et donc potentiellement 
plus facile à obtenir à partir d’ADN ancien. 
Concrètement, l’utilisation de ces kits a consisté en l’amplification simultanée des marqueurs 
nucléaires, au sein d’une même PCR multiplexe, réalisée à l’aide d’amorces marquées avec 
différents fluorophores. La détection des amplicons ainsi marqués après une électrophorèse 
capillaire (et donc séparés en fonction de leurs tailles), a permis la détection simultanée de 
l’ensemble des allèles et une lecture facile du profil obtenu. L’ensemble des réactions 
d’amplification ont été réalisées selon les recommandations du fabricant. Nous avons toutefois 
légèrement modifié le protocole pour l’adapter à un substrat dégradé. 5 µl d’ADN extrait ont été 
placés dans un volume réactionnel final de 12.5 µl. Le nombre de cycles d’amplification a 
également été augmenté jusqu’à 34 cycles. 
Pour chaque échantillon, ces PCR multiplexes ont été réalisées au moins deux fois, sur 3 à 4 des 
extraits ADN. La détermination du profil final a été arrêtée après la création d’un consensus de 
tous les profils obtenus. 
5.2. Détermination des haplogroupes mitochondriaux et du 
chromosome Y 
Pour rappel, l’ADN mitochondrial et le chromosome Y sont des ADN non recombinants, c'est-à-
dire qu’ils sont transmis sans aucune modification des parents aux enfants, ce qui permet de 
suivre des lignées sur un grand nombre de générations. Afin de caractériser ces lignées, un 
ensemble de polymorphismes caractéristiques ont donc été étudiés sur ces deux ADN.  
Pour ce qui concerne l’ADN mitochondrial, nous avons étudié dans un premier temps des 
positions variantes ou SNP (Single Nucletide Polymorphisms) localisées au niveau de la D-loop 
(ou Displacement loop), une région non codante comprenant l’origine de réplication de la 
molécule d’ADNmt (Figure 20). La combinaison de l’ensemble des polymorphismes présents sur 
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cette région, qui sont caractéristiques de lignées maternelles, sont appelés haplotypes 
mitochondriaux. 
 
 
Figure 20 : Sructure de l'ADN mitochondrial 
L’ADN mitochondrial est un ADN circulaire double brin de 16569 pb. 
OH = Origine de réplication du brin lourd (Heavy), D = D-loop. La flèche  grise indique le sens de 
transcription. 
 
Pour ce qui concerne le chromosome Y, la caractérisation des lignées paternelles s’est faite grâce 
à l’analyse de marqueurs STR. La combinaison de différents allèles détectés au niveau d’un 
certain nombre de ces marqueurs STR permet de définir les haplotypes Y. 
Que ce soit pour l’ADNmt ou pour la partie NRY, les haplotypes permettent de classer la 
variabilité génétique au sein de groupes dérivant de séquences ancestrales communes. Ce sont 
ces groupes ou haplogroupes dont la répartition géographique actuelle est connue, qui 
permettent d’estimer l’origine biogéographique des individus.  
A partir d’échantillons d’ADN dégradé, il n’a été possible d’étudier que les polymorphismes 
d’une seule petite partie de la D-Loop, plus précisément la région hypervariable I (ou HVI). Nous 
n’avons souvent pu obtenir de données que sur quelques marqueurs du chromosome Y. Nous 
avons donc systématiquement étudié des positions supplémentaires décrites dans la littérature 
comme caractéristiques des différents haplogroupes afin de confirmer la première assignation 
déduite à partir des haplotypes. 
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5.2.1. Détermination des haplogroupes mitochondriaux 
La détermination des haplotypes mitochondriaux a été faite par séquençage d’un fragment de 
381 pb de la région HVI de l’ADN mitochondrial. Au vu de l’état fragmenté de l’ADN, 
l’amplification de ce fragment d’intérêt a été étudié en deux amplicons chevauchant (HVI-A et 
HVI-B) de respectivement 250 et 220 pb entre les positions 15989 et 16239, pour le fragment A 
et 16190 et 16410, pour le fragment B (Keyser-Tracqui et al. 2003).  
Concrètement, chacune des deux amplifications a été effectuée à partir de 10 µl d’ADN, à l’aide 
de la Taq polymérase Hot Goldstart (Eurogentec), dans un volume final de 50 µl. Les amplicons  
ont été ensuite visualisés sur un gel d’agarose 2%, puis purifiés grâce au kit Clean-up PCR 
Nucleospin Extract II (Macherey Nagel) et enfin séquencés grâce au kit Big Dye v1.1 sur un 
séquenceur automatique 3500 Genetic analyser (Applied Biosystems). 
De 3 à 6 amplifications ont été accomplies pour chaque extrait, pour chacun des deux fragments 
A et B, jusqu’à l’obtention d’une séquence consensus sans aucune ambiguïté. 
Pour une dizaine d’échantillons environ, afin de répondre aux critères d’authenticité (Cooper 
and Poinar 2000), nous avons également cloné les amplicons obtenus avant de les séquencer. 
Cette étape consiste à faire entrer l’amplicon d’intérêt dans un vecteur bactérien et de se servir 
de la machinerie cellulaire afin d’amplifier de façon clonale le fragment d’ADN d’intérêt. Cela 
permet en théorie de vérifier que la variation de séquence  observée provient bien d’une 
séquence unique, authentique, issue d’une seule source d’ADN endogène. Les réactions de 
clonage ont été effectués grâce au kit pGEM-T® Easy Vector system, commercialisé par 
Promega, qui comprend l’ensemble des réactifs nécessaires pour la ligation des amplicons au 
sein des vecteurs et pour la transfection des bactéries compétentes. Les bactéries ayant intégré 
l’insert, ont ensuite été sélectionnées grâce à l’utilisation d’un milieu de culture complémenté en 
ampicilline, pour la sélection des bactéries ayant intégré un vecteur, et en Xgal et IPTG 
(inducteur  de l’expression de lac Z), qui permettent  l’α complémentation et donc la sélection 
des bactéries possédant les vecteurs recombinants. Les bactéries ont ensuite été lysées et l’ADN 
extrait grâce au kit PureYield plamsid Miniprep System (Promega). Les amplicons clonés ont 
finalement été extraits du vecteur, grâce à une digestion par une enzyme de restriction, avant 
d’être séquencés. 
L’ensemble des séquences obtenues a été analysées à l’aide du logiciel Sequencher (Gene Codes). 
Les positions variantes, détectées par comparaison avec la séquence de référence rCRS, et les 
polymorphismes ainsi déduits, ont permis de classer ces haplotypes au sein des haplogroupes 
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mitochondriaux, selon la classification phylogénétique actuellement en vigueur 
(www.PhyloTree.org), et les données de la littérature. 
5.2.2. Détermination des haplogroupes Y 
La détermination des haplotypes Y a été faite grâce au kit YFiler® (Applied Biosystems) qui 
permet l’analyse simultanée de 17 marqueurs STR localisés sur le chromosome Y (DYS456, 
DYS389I, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385 a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635, 
DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DYS448).  
Pour chaque échantillon appartenant à un individu masculin, selon l’analyse du marqueur 
localisé sur l’amélogénine, plusieurs PCR multiplexes Y-Filer ont été réalisées : au moins deux 
amplifications sur chacun des extraits ADN obtenus. La détermination de l’haplotype Y final a été 
déterminée après la création d’un consensus de tous les profils Y obtenus. 
A partir de ces consensus, les haplogroupes Y ont pu être déduits grâce au programme 
développé par Whit Athey, Haplogroup Predictor, disponible à l’adresse suivante 
www.hprg.com/hapest5/ (Athey 2005).  
5.3. Typage de SNP d’intérêts 
Nous avons ensuite regroupé, au sein des mêmes réactions d’amplification, le typage d’un 
ensemble de SNP localisés sur les régions codantes de l’ADN mitochondrial, ou sur la partie non 
recombinante du chromosome Y, ou NRY. Les positions d’intérêt ont été choisies en fonction des 
haplogroupes préalablement déduits. Les réactions multiplexes ont été adaptées en fonction des 
échantillons en cours d’analyse. Le détail exact des positions étudiées, pour chaque échantillon, 
est disponible dans la section « Résultats ». Les amorces utilisées ont été dessinées grâce au 
logiciel MassArray Assay design software (Sequenom). Le détail des amorces utilisées est 
disponible en annexe 1. 
5.3.1. La méthodologie de typage 
Le typage de ces SNP d’intérêt a été fait par spectrométrie de masse MALDI-TOF, grâce à la 
technologie iPLEX Gold développée pour la plateforme MassARRAY® et commercialisée par la 
société Sequenom. Il s’agit d’une technologie « clé en main » exclusivement dédiée à l’analyse de 
SNP, dont le principe repose sur une étape d’extension d’une seule base (SBE), et qui génère des 
produits ayant une masse spécifique pour chaque allèle (Figure 21). Cette technique permet en 
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théorie d’étudier simultanément jusqu’à 36 SNP au sein de la même réaction. Elle s’est révélée 
particulièrement intéressante pour les analyses de substrats anciens et dégradés, puisqu’elle 
permet l’analyse d’un ensemble de SNP, choisis à partir d’amplicons de petite taille (entre 80 et 
100 paires de bases) à partir d’une faible quantité d’ADN (environ 3 µl par réaction) (Mendisco 
et al. 2011). 
 
 
 
Figure 21 : Principe de la méthode iPLEX Gold de Sequenom 
Principe de la méthode iPLEX Gold utilisée pour le typage de SNP : une analyse en 5 étapes 
 
Etape 1 : Amplification d’un fragment  comprenant la position d’intérêt  
Etape 2 : Traitement à la SAP (Shrimp Phosphatase Alcaline) qui permet la neutralisation des dNTP 
non incorporés 
Etape 3 : Discrimination allélique : une amorce spécifique vient s’hybrider à un nucléotide en amont 
du SNP étudié. Un ddNTP de masse modifiée vient alors étendre l’amorce en fonction de l’allèle 
présent 
Etape 4 : Dessalage de l’échantillon à l’aide d’une résine fournie et dépôt de l’échantillon sur une 
SpectroCHIP à l’aide d’un robot dédié (Nanodispenser) 
Etape 5 : Détection de la masse de l’amplicon par spectrométrie de masse MALDI TOF et 
détermination de l’allèle présent. 
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5.3.2. La persistance de la lactase 
Nous avons également inclus au sein des différentes réactions multiplexes développées, l’étude 
d’un SNP localisé sur le gène MCM6, un gène nucléaire impliqué dans la production de la lactase, 
enzyme intestinale dont la principale fonction est d’hydrolyser le lactose ce qui permet la 
digestion du lait frais. Le but de cette analyse était de voir si les individus étudiés étaient ou non 
porteurs de la mutation leur permettant de digérer le lait frais. 
En effet, la plupart des individus actuels présentent un déficit partiel normal en lactase, causé 
par la répression de sa synthèse, qui provoque à l’état adulte une sorte d’hypolactasie c'est-à-
dire d’intolérance au lactose. Certains individus continuent toutefois de produire la lactase toute 
leur vie, c'est-à-dire qu’ils gardent la possibilité de digérer le lactose et donc de consommer du 
lait frais.  
En Europe, la fréquence de cette persistance de la lactase est d’ailleurs étonnamment élevée : de 
15% à 54% en Europe orientale et méridionale, de 62% à 86% en Europe centrale et en Europe 
occidentale, et enfin de 89% à 96% au sein des populations britannique et Scandinave (Itan et al. 
2009). 
L’origine de ce phénomène remonterait au début de la période néolithique, au moment où la 
consommation de lait représentait un avantage important pour les premières populations 
éleveuses. La mutation responsable de ce changement dans l’expression de la lactase 
correspondrait en particulier à la mutation d’une cytosine en thymine en position 13910 sur le 
gène MCM6 (LP 13910 C->T). Elle serait apparue il y a 7500 ans dans une région comprise entre 
les Balkans et l’Europe centrale, et serait en fait due à l’aboutissement d’une coévolution 
gène/culture au  sein des premiers agriculteurs présents sur ce territoire (Figure 22). 
Deux premières études paléogénétiques ont montré que cette persistance n’était probablement 
présente ni chez les derniers chasseurs cueilleurs du nord de l’Europe, ni chez les premiers 
agriculteurs d’Europe centrale (Burger et al. 2007; Malmstrom et al. 2010).  
Nous avons donc voulu savoir si cette mutation était présente au sein de nos échantillons 
néolithiques du sud de l’Europe. Si oui, à partir de quelle période pouvait- on la trouver ? Cela 
devrait permettre, en théorie, de pouvoir déduire à quel moment, les populations du nord et du 
sud de l’Europe ont commencé à partager leurs gènes. 
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Les points représentent les coordonnées calculées (latitude/longitude) de l’endroit le 
plus probable où l’allèle T en position 13910 aurait été sélectionné pour la première 
fois. 
 
 
Figure 22 : Origine probable de la coévolution industrie laitière/ lactase persistance. 
 
 
5.4. La recherche des liens de proche parenté 
Pour certaines sépultures collectives des liens de proche parenté pouvaient être suspectés. Nous 
avons donc recherché si certains des individus inhumés pouvaient appartenir à la même famille 
en analysant leurs profils STR autosomaux et en calculant des probabilités de parenté ; le tout en 
accord avec les lignées déduites de l’analyse des polymorphismes de l’ADN mitochondrial et du 
chromosome Y. Le logiciel ML Relate (Kalinowski et al. 2006) nous a ainsi permis, dans un 
premier temps, de mettre en évidence des liens potentiels, que nous avons confirmés par la suite 
grâce au logiciel DNA View (Brenner 1997), qui lui, permet de calculer un rapport de 
vraisemblance (likelihood ratio) et donc une probabilité de parenté. 
5.5. Comparaisons avec les populations modernes 
Il est évident que les échantillons anciens traités, même ceux recueillis au sein de même 
ensemble funéraires, ne permettent pas de définir des « populations du passé » au sens 
anthropologique du terme. Les diverses pratiques funéraires, le remaniement secondaire des 
(Itan et al. 2009) 
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squelettes au sein des sépultures ou encore l’ensemble des phénomènes taphonomiques qui 
aboutissement parfois à la destruction d’une partie ou de l’ensemble des ossements, font que les 
restes squelettiques étudiés ne peuvent pas être considérés comme le reflet de la population 
vivante correspondante. Dans ces conditions, les données génétiques obtenues ne peuvent donc 
pas, en théorie, être utilisées pour des calculs classiques de génétiques des populations. 
Nous avons toutefois voulu savoir si les haplotypes que nous retrouvions dans nos échantillons 
anciens étaient encore présents au sein des populations contemporaines et/ou anciennes, et s’ils 
y étaient fréquents. Pour cela, nous avons constitué deux bases de données « modernes » 
comprenant respectivement 14645 haplotypes mitochondriaux et 14166 haplotypes Y publiés 
pour des populations européennes et proche orientales actuelles reparties en 9 grandes régions 
(Tableau 2). Une base de données comprenant l’ensemble des séquences mitochondriales 
obtenues lors des précédentes analyses de spécimens néolithiques soit 86 haplotypes, a 
également été construite. 
Nous avons ainsi pu calculer la fréquence de chaque haplotype ancien trouvé au sein des 
populations modernes. Pour les haplogroupes Y retrouvés et décrits comme liés à l’expansion 
néolithique, nous avons également utilisé les haplotypes présents dans la base de données Y, 
appartenant aux haplogroupes en question, afin d’établir des réseaux phylogénétiques (ou 
Network). Ces networks ont été réalisés grâce à l’algorithme Median Joining de la version 4.5.1.6 
du logiciel Network (Fluxus Engineering). Le détail des options utilisées pour la construction de 
ces réseaux est précisé dans la légende des figures. 
Pour le site des Treilles, environ 30 individus ont livré des résultats exploitables. Ces 30 sujets 
ne constituent pas, bien évidemment, une population archéologique mais représente un nombre 
suffisant pour tenter d’affiner la compréhension de la structure génétique du groupe, pour 
essayer de voir si celle-ci présentait des similarités avec les populations actuelles. Les 
paramètres standards de diversité génétique (diversité haplotypique et diversité nucléotidique) 
ont donc été calculés grâce au logiciel Arlequin 3.1 (Excoffier et al. 2005). Pour les données 
mitochondriales, des calculs de différenciation génétique (Fst) entre populations ont ensuite été 
réalisées. Des calculs de lignées partagées ont été également été effectués, pour les haplotypes 
mitochondriaux ainsi que pour les haplotypes Y, les pourcentages ainsi obtenus ont pu être 
reportés sur une carte de l’Europe sous forme de gradient grâce au logiciel Surfer V.8.0 (Golden 
sofware). 
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Tableau 2 : Détails des haplotypes contenus dans les bases de données "modernes" 
 
Haplotypes mitochondriaux Haplotypes-Y 
Population 
Pays 
Nb 
séquence 
Nb 
haplotype 
Références 
Population 
Pays 
Nb 
Profil 
Références 
Moyen-Orient 
Iran 448 277 
(Richards et al. 2000; 
Metspalu et al. 2004) 
Iran 340 
(Nasidze et al. 2003; 
Roewer et al. 2009) 
Arabie 
Saoudite 
702 276 
(Di Rienzo et al. 1991; 
Abu-Amero et al. 2007; 
Abu-Amero et al. 2008) 
 
 
 
Syrie 118 101 
(Richards et al. 2000; 
Vernesi et al. 2001) 
Syrie 161 (Zalloua et al. 2008) 
Iraq 52 51 (Al-Zahery et al. 2003) 
 
 
 
Druze 356 90 
(Macaulay et al. 1999; 
Shlush et al. 2008) 
Druze 283 (Shlush et al. 2008) 
Yémen 115 67 (Kivisild et al. 2004) 
 
 
 
Kurde 82 60 
(Comas et al. 2000; 
Richards et al. 2000)  
 
 
Dubaï 249 163 (Alshamali et al. 2008) 
 
 
 
Palestine 117 100 (Richards et al. 2000) Palestine 364 (Zalloua et al. 2008) 
 
  
 
Liban 577 (Zalloua et al. 2008) 
Turks 340 235 
(Calafell et al. 1996; Comas 
et al. 1996; Di Benedetto et 
al. 2001; Quintana-Murci 
et al. 2004) 
Turks 663 
(Alakoc et al.; 
Cinnioglu et al. 2004) 
Caucase 
Ouest Russie 358 173 
(Malyarchuk et al. 2002; 
Grzybowski et al. 2007)  
 
 
Populations 
du nord 
Caucase 
353 172 
(Macaulay et al. 1999; 
Richards et al. 2000; 
Quintana-Murci et al. 
2004; Lebedeva et al. 
Unpublished) 
 
 
 
Géorgie 188 129 
(Comas et al. 2000; 
Quintana-Murci et al. 
2004; Reidla et al. 
Unpublished) 
Géorgie 77 (Nasidze et al. 2003) 
Arménie 358 186 
(Richards et al. 2000; 
Metspalu et al. 
Unpublished) 
Arménie 100 (Nasidze et al. 2003) 
Azerbaïdjan 48 43 (Richards et al. 2000) Azerbaïdjan 119 
(Nasidze et al. 2003; 
Roewer et al. 2009) 
Europe de l’ouest 
Angleterre 100 74 (Piercy et al. 1993) 
 
 
 
France 
(Bretagne, 
Normandie, 
Limousin, Var) 
62, 39, 
72 ,37 
  41, 35, 
45, 23 
(Dubut et al. 2004) France 100 
(Keyser-Tracqui et al. 
2003) 
Pays de Galles 92 45 (Richards et al. 1996) 
 
 
 
Cornouailles 92 53 
(Richards et al. 1996; 
Richards et al. 2000)  
 
 
Irlande 300 142 
(Richards et al. 1996; 
McEvoy et al. 2004) 
Irlande 155 (Ballard et al. 2006) 
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(suite) Haplotypes mitochondriaux Haplotypes-Y 
 
  
 
Belgique 113 
(De Maesschalck et al. 
2005) 
 
  
 
Pays Bas 72 (Rodig et al. 2008) 
Nord-centre de l’Europe 
Allemagne 682 338 
(Richards et al. 1996; 
Hofmann et al. 1997; 
Baasner et al. 1998; Lutz et 
al. 1998; Pfeiffer et al. 
1999; Brandstatter et al. 
2006) 
Allemagne 1414 
(Hohoff et al. 2007; 
Rodig et al. 2008) 
Danemark 38 22 
(Richards et al. 1996; 
Richards et al. 2000) 
Danemark 185 
(Hallenberg et al. 
2005) 
République 
Tchèque 
262 160 
(Richards et al. 2000; 
Malyarchuk et al. 2006) 
République 
Tchèque 
1750 (Zastera et al. 2010) 
Pologne 849 359 
(Malyarchuk et al. 2002; 
Grzybowski et al. 2007) 
Pologne 208 (Rebala et al. 2005) 
Slovaquie 335 187 
(Malyarchuk et al. 2008; 
Metspalu et al. 
Unpublished) 
Est 
Slovaquie 
629 
(Petrejcikova et al. 
2010) 
Suisse  224 121 
(Pult et al. 1994; Dimo-
Simonin et al. 2000) 
Suisse 
(Zurich) 
150 (Haas et al. 2006) 
Lettonie 299 104 (Pliss et al. 2006) 
 
 
 
Estonie 149 81 
(Sajantila et al. 1995; 
Sajantila et al. 1996; 
Richards et al. 2000) 
 
 
 
Autriche 99 34 (Parson et al. 1998) 
 
 
 
Populations 
Sud Tyrol 
263 109 (Thomas et al. 2008) 
 
 
 
Scandinavie 
Norvège 626 288 
(Helgason et al. 2001) 
(Opdal et al. 1998; 
Richards et al. 2000; 
Helgason et al. 2001; 
Passarino et al. 2002) 
Norvège 1766 (Dupuy et al. 2001) 
Finlande 755 226 
(Sajantila et al. 1995; 
Richards et al. 1996; 
Kittles et al. 1999; Meinila 
et al. 2001; Hedman et al. 
2007) 
 
 
 
 
  
 
Suède 708 (Holmlund et al. 2006) 
Sud est de l’Europe 
Bulgarie 30 22 (Calafell et al. 1996) 
 
 
 
Hongrie 386 220 
(Bogacsi-Szabo et al. 2005; 
Irwin et al. 2007; Tomory 
et al. 2007) 
Hongrie 215 (Volgyi et al. 2009) 
Bosnie 304 150 
(Malyarchuk et al. 2003; 
Harvey et al. Unpublished) 
Bosnie 
Herzegovine 
181 (Klaric et al. 2005) 
Serbie 56 46 
(Harvey et al. 
Unpublished) 
Serbie 179 (Mirabal et al.) 
Roumanie 105 60 (Bosch et al. 2006) 
 
 
 
 
  
 
Montenegro 404 (Mirabal et al.) 
Ouest de la méditerranée 
Nord Portugal 271 156 
(Gonzalez et al. 2003; 
Pereira et al. 2004) 
Nord 
Portugal 
235 
(Pontes et al. 2007; 
Adams et al. 2008) 
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(suite) Haplotypes mitochondriaux Haplotypes-Y 
Centre 
Portugal 
317 172 
(Gonzalez et al. 2003; 
Pereira et al. 2004) 
Sud 
Portugal 
78 (Adams et al. 2008) 
Sud Portugal 260 147 
(Gonzalez et al. 2003; 
Pereira et al. 2004)  
 
 
Galice 135 83 
(Salas et al. 1998; 
Gonzalez et al. 2003) 
Nord ouest 
Espagne 
239 (Adams et al. 2008) 
Catalogne 133 93 
(Corte-Real et al. 1996; 
Crespillo et al. 2000) 
Nord est 
Espagne 
114 (Adams et al. 2008) 
Andalousie 189 98 
(Corte-Real et al. 1996; 
Casas et al. 2006; Falchi et 
al. 2006) 
Sud 
Espagne 
168 (Adams et al. 2008) 
Iles Baléares 67 41 (Falchi et al. 2006) 
Iles 
Baléares 
340 
(Adams et al. 2008; 
Rodriguez et al. 2009) 
 
  
 
Centre 
Espagne 
188 (Adams et al. 2008) 
Pays Basque 
Espagnol 
211 89 
(Bertranpetit et al. 1995; 
Corte-Real et al. 1996; 
Richards et al. 2000; 
Alfonso-Sanchez et al. 
2008) 
Pays Basque 115 (Adams et al. 2008) 
Méditerranée centrale 
Nord Italie 319 186 
(Mogentale-Profizi et al. 
2001; Varesi 2005; Turchi 
et al. 2008) 
Nord Est 
Italie 
155 (Turrina et al. 2006) 
Centre Italie 637 335 
(Francalacci et al. 1996; 
Falchi et al. 2006; Achilli et 
al. 2007; Turchi et al. 
2008) 
 
 
 
Centre Sud 
Italie 
199 127 (Babalini et al. 2005) Sud Italie 193 
(Rodriguez et al. 
2009) 
Sicile 106 56 (Cali et al. 2001) Sicile 491 
(Robino et al. 2006; Di 
Gaetano et al. 2009) 
Corse 99 62 
(Varesi et al. 2000; 
Giovannoni et al. 2005)  
 
 
Sardaigne 234 119 
(Calo et al. 2005; Falchi et 
al. 2006; Varesi et al. 
Unpublished) 
Sardaigne 100 (Ghiani et al. 2009) 
Slovénie 104 61 (Malyarchuk et al. 2003) 
 
 
 
Croatie 59 48 
(Harvey et al. 
Unpublished) 
Croatie 200 (Haliti et al. 2009) 
Est de la méditerranée 
Macédoine 237 129 
(Bosch et al. 2006; 
Zimmermann et al. 2007)  
 
 
Albanie 84 61 
(Belledi et al. 2000; Bosch 
et al. 2006)  
 
 
 
  
 
Malte 50 (Zalloua et al. 2008) 
Crète 200 98 
(Vernesi et al. 2001; 
Villems et al. Unpublished) 
Crète 71 (King et al. 2008) 
Chypre 91 60 (Irwin et al. 2008) Chypre 163 (Zalloua et al. 2008) 
Grèce 
 
553 315 
(Richards et al. 2000; 
Kouvatsi et al. 2001; 
Vernesi et al. 2001; Bosch 
et al. 2006; Irwin et al. 
2008) 
Nord Grèce 280 
(Kovatsi et al. 2009; 
King et al. 2011) 
Centre et 
Sud Grèce 
73 (King et al. 2008) 
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I.  Résultats des tests menés sur la méthode de 
récupération de la poudre de dent par évidage 
Dans un premier temps, nous avons voulu savoir si la méthode qui consiste à creuser la dent 
pour en récupérer du matériel sans la détruire (voir figure n°19), permettait l’extraction d’un 
ADN équivalent à celui extrait à partir d’une poudre de dent cryobroyée, tant d’un point de vu 
quantitatif que qualitatif. Pour cela, nous avons utilisé trois dents similaires (molaires sans carie 
ni fissure) provenant d’un même individu (dents A, B, C). Après une décontamination de surface, 
une première dent a été simplement cryobroyée et les deux autres ont été évidées selon la 
technique présentée dans la section II.2. L’ADN a ensuite été extrait soit à partir de la poudre de 
la dent totale obtenue par cyrobroyage (dent A), soit de l’extérieur cryobroyé après évidage de la 
dent (dents B et C), soit de la poudre récupérée lors de l’évidage (dents B et C). Pour chaque 
extrait, nous avons ensuite amplifié un fragment d’ADN mitochondrial de 220 pb (HVI-B) et 
estimé la quantité d’ADN amplifié  après migration sur un gel d’agarose 2%. 
 
 
Figure 23 : Résultat du test de la méthode d’évidage des dents 
 
 
 
Amplification d’un fragment d’ADNmt (HVI-B) à partir de matériel génétique issus de 2 
molaires provenant du même individu  
1 : amplification à partir d’ADN extrait d’une dent entière cryobroyée  
2 et 3 : amplification à partir d’ADN extrait de la partie de la dent restant après évidage et 
cryobroyée (dents B et C) 
4 et 5 : amplification à partir d’ADN extrait à partir de la poudre récupérée par évidage (dents 
B et C) 
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L’intensité des bandes obtenues sur le gel d’agarose montre clairement que le cryobroyage 
complet de la dent permet l’extraction d’un ADN dont l’amplification produit une quantité de 
matériel largement supérieure à celle d’un ADN extrait à partir de la poudre de dent creusée 
(puits 1 vs puits 4 et 5). Pour l’ensemble des échantillons anciens, quand cela a été possible et 
autorisé par l’anthropologue en charge de la collection, nous avons donc privilégié la méthode 
conventionnelle de traitement des dents (voir section Matériel et Méthode, II.2.). 
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II. Résultats des analyses menées sur les 
échantillons provenant des différents sites 
archéologiques 
Sur l’ensemble des 29 sites archéologiques testés, 6 ont livré un ou plusieurs échantillons 
contenant un ADN exploitable : la grotte I des Treilles (Néolithique final), la nécropole de Téviec 
(Mésolithique tardif), la grotte de l’Avellaner (Néolithique ancien), la grotte de Franchthi 
(Néolithique), la grotte de Santimamiñe (Néolithique final) et le dolmen de la Pierre Fritte 
(Néolithique final). En tout, 42 échantillons sur les 134 testés ont livré des données 
mitochondriales, soit près de 30% des prélèvements. 
1. Les résultats obtenus pour les échantillons de la grotte de 
l’Avellaner 
1.1. Identification des individus 
Pour rappel, les ossements retrouvés dans la grotte étaient très fragmentés et partiellement 
brulés. Ils ne permettaient donc pas d’individualiser le nombre de sujets inhumés. Nous avons 
prélevé et analysé 27 échantillons, principalement des dents éparses et des fragments d’os. Le 
premier challenge des analyses a donc été d’identifier et de caractériser les individus en 
présence, grâce à l’élaboration puis à la comparaison des profils STR autosomaux (Tableau 3). 
Sur les 27 échantillons de départ, 14 ont permis l’obtention d’un profil au moins partiel. Nous 
avons pu les relier, en fonction des données des haplotypes mitochondriaux et Y obtenus en 
parallèle,  à 7 individus différents, 6 hommes et une femme. Aucun lien de proche parenté n’a pu 
as être mis en évidence entre ces 7 sujets.  
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Tableau 3 : Profils STR autosomaux des 7 individus de la grotte de l'Avellaner 
Nom Cavité 
Nb de 
prélèvement 
[DNA] 
(ng/µl) 
D8S1179 D21S11 D7S820 CSF1PO D3S1358 TH01 D13S317 D16S539 D2S1338 D19S433 vWA TPOX D18S51 AMEL D5S818 FGA 
Ave01 II 3 4.62E-03 13/(14) 30/31,2 10/11 11/12 18/18 9,3/9,3 8/11 11/11 17/23 12/13 15/16 - 17/20 X/Y 13/13 21/24 
Ave02 I 4 1.39E-02 11/13 28/32,2 10/12 10/11 15/18 6/(9,3) 10/(11) 8/10 17/19 15/15,2 16/19 8/(11) 16/17 X/Y 11/12 23/26 
Ave03 III 3 8.16E-03 11/13 28/29 12/12 9/12 17/18 9,3/9,3 8/12 11/12 17/24 12/13 17/19 - 14/18 X/Y 10/11 24/(25) 
Ave04 III 1 Ind 13/(15) (31,2/32,2) (11/11) (11/11) 16/(18) (7/7) (11)/12 11/14 (24/24) 12/14 16/16 (8)/9 (16/19) X/X 13/13 (24/24) 
Ave05 I 1 9.45E-03 14/14 - (12/13) (11/11) 18/18 (7/7) 11/11 (11/11) (20/24) (14/14) (15/16) (8/8) (17/21) X/Y (11/11) - 
Ave06 II 1 Ind (14/15) 29/29 - 11/12 (14)/17 - (11/11) (11/11) (16/20) (13/13) (15/15) (8/8) 12/(14) X/Y (11)/13 (20/24) 
Ave07 II 1 8.27E-03 13/15 28/31 8/10 10/12 15/16 9,3/9,3 11/(12) (8/11) 17/25 (12/13) (16/17) (8/11) (16/16) X/Y 10/12 21/22 
 
Les profils présentés sont les consensus des différents profils partiels obtenus grâce aux kits Identifiler®Plus  et Minifiler®. Les allèles entre 
parenthèses n’ont pu être obtenus qu’une fois. 
[DNA] = moyenne des concentrations d’ADN nucléaires déterminés grâce au kit Quantifiler®.  
Ind = indéterminé, en dessous de la capacité de détection du kit. 
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1.2. Les données mitochondriales 
Pour les 7 individus caractérisés, une séquence HVI claire a pu être obtenue à partir de plusieurs 
extractions et amplifications.  Pour les sujets, Ave01, Ave02, Ave03 et Av04 les séquences ont 
également été vérifiées par clonage (résultats, voir annexe 2). L’analyse de positions codantes 
supplémentaires a permis de confirmer l’appartenance aux haplogroupes préalablement déduits 
de ces séquences HVI. 
Tableau 4 : Haplotypes et haplogroupes mitochondriaux des 7 individus de la grotte de 
l'Avellaner 
Nom Cavité 
Nb de 
prélèvement 
Polymorphismes détectés sur la 
région HVI H
-C
7
0
2
8
T
 
T
2
-A
1
4
2
3
3
G
 
T
2
b-
G
9
3
0
A
 
U
5
-T
3
1
9
7
C
 
H
1
-J
1
-G
3
0
1
0
A
 
H
3
-T
6
7
7
6
C
 
H
V
-C
1
4
7
6
6
T
 
K
-A
1
0
5
5
0
G
 
K
1
-A
1
0
3
9
8
G
 
K
1
A
-C
4
9
7
T
 
T
-A
4
9
1
7
G
 
U
-A
1
2
3
0
8
G
 
Hpg 
Ave01 II 3 16093C; 16224C; 16311C T A G T G T T G G T - G K1a 
Ave02 I 4 16093C; 16224C; 16311C T A G T G T T G G T A G K1a 
Ave03 III 3 CRS C A G T G C C A A C A A H3 
Ave04 III 1 16126C; 16294T; 16296T; 16304C T G A T G T T A A C - A T2b 
Ave05 I 1 16126C; 16294T; 16296T; 16304C T G A T AG T T A A - - A T2b 
Ave06 II 1 16093C; 16224C; 16311C T A G T AG T T - - T A G K1a 
Ave07 II 1 16051G; 16189C; 16270T T A G C G T T A A C A G U5 
 
La détermination des haplogroupes mitochondriaux a été effectuée grâce à l’étude des 
polymorphismes de la région HVI ainsi qu’à l’analyse de positions caractéristiques de la région 
codante de l’ADN mitochondrial. Les positions variantes détectées par spectrométrie de masse 
sont identifiées en gras. 
Hpg = Haplogroupe 
 
Pour les 7 individus, 4 haplotypes différents ont ainsi pu être trouvés et affiliés aux 
haplogroupes K1a, H3, T2b, U5. Ces 4 haplotypes sont relativement fréquents dans les 
populations européennes actuelles (voir annexe 3.A.). Trois d’entre eux sont aussi retrouvés 
dans des échantillons néolithiques anciens (annexe 3.B.). Seul l’haplotype de l’individu Ave07 
diffère d’une position (np 51) des haplotypes U5 présents dans nos  bases de données. 
1.3. Les données du chromosome Y 
L’analyse des marqueurs localisés sur le chromosome Y a permis de déterminer les haplotypes, 
ainsi que les haplogroupes Y, pour les 6 individus masculins d’Avellaner. L’élaboration 
d’haplotypes Y consensus, à partir des différents haplotypes trouvés, nous a permis d’obtenir 2 
haplotypes Y complets et 4 partiels qui permettent de relier 5 des 6 hommes caractérisés au sein 
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de la sépulture (Tableau 5). Ainsi les individus Ave01, Ave02, Ave03, Ave05 portent exactement 
les mêmes allèles, en tout cas au niveau des marqueurs amplifiés, ce qui indique qu’ils partagent 
une même lignée paternelle qui a pu etre reliée à l’haplogroupe G2a grâce au logiciel de 
prédiction des haplogroupes. Seul l’individu Ave07 porte un haplotype unique pouvant être relié 
à l’haplogroupe E1b1b.  
 
Tableau 5 : Haplotypes et haplogroupes Y des 6 individus  masculins de la grotte de l'Avellaner 
 
Y-STR Y-SNP 
Nom D
Y
S4
5
6
 
D
Y
S3
8
9
I 
D
Y
S3
9
0
 
D
Y
S3
8
9
II
 
D
Y
S4
5
8
 
D
Y
S1
9
 
D
Y
S3
8
5
 
D
Y
S3
9
3
 
D
Y
S3
9
1
 
D
Y
S4
3
9
 
D
Y
S6
3
5
 
D
Y
S3
9
2
 
G
A
T
A
-H
4
 
D
Y
S4
3
7
 
D
Y
S4
3
8
 
D
Y
S4
4
8
 
Y
-E
1
b1
b1
-M
3
5
.1
 
Y
- 
E
1
b1
b1
a1
b 
-V
1
3
 
Y
-G
2
-M
2
8
7
 
Y
-G
2
a-
P
1
5
 
Hpg  
Ave01 15 12 (23) (29) 18 15 (14/14) 13 10 11 (21) - 12 16 10 - G G - T G2a 
Ave02 15 12 23 - 18 15 14/14 13 10 11 21 (11) 12 16 10 22 G G - T G2a 
Ave03 15 12 23 29 18 15 14/14 13 10 11 21 11 12 16 10 (22) G G - T G2a 
Ave05 15 12 (23) 29 (18) (15) (14/14) 13 (10) 11 - - 12 16 - 22 G - - T G2a 
Ave06 15 12 - - 18 (15) - 13 (10) (11) - - 12 (16) - - - G - - G2a 99,6% 
Ave07 16 13 24 (31) 16 13 16/19 13 (10) 11 22 11 10 (14) 10 20 C A - C E1b1b1a1b 
 
 
Les haplotypes présentés sont les consensus des différents haplotypes partiels obtenus grâce au 
kit YFiler®. Les allèles entre parenthèses n’ont pu être obtenus qu’une fois. 
Les positions variantes détectées par spectrométrie de masse sont identifiées en gras.  
Pour l’individu 6, l’analyse de SNP n’a pas permis de confirmer les données Y-STR : le 
pourcentage présenté, correspond à la probabilité d’appartenance à l’haplogroupe G2a donnée 
par le logiciel Haplogroup Predictor.   
Hpg = Haplogroupe 
 
 
L’analyse de SNP supplémentaires a permis de confirmer que les individus Ave01, Ave02, Ave03, 
Ave05 portent bien l’haplogroupe G2a grâce à l’analyse du marqueur P15 et que l’individu 
Ave07 appartient au sous haplogroupe E1b1b1a1b grâce à la caractérisation du marqueur V13 
(Figure 24), selon la dernière phylogénie en vigueur (http://www.isogg.org/tree/index.html). 
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Figure 24 : Exemple d’un spectre obtenu lors de l’analyse du marqueur Y-V13.  
L’individu Ave01 (spectre du haut) porte l’allèle ancestral G, alors que l’individu Ave07 (spectre 
du bas) porte l’allèle A, caractéristique de l’haplogroupe Y-E1b1b1a1b. 
 
Les calculs d’haplotypes partagés montrent que l’haplotype des 5 individus « G2a », est 
relativement rare au sein des populations actuelles (0.3% des haplotypes actuels). L’haplotype 
de l’individu « E1b1b1a1b » est plus fréquent (2.44%), particulièrement dans le sud-est de la 
Méditerranée où il représente plus de 7 % des haplotypes retrouvés (voir Annexe 3.C.).  
L’haplotype de l’individu Ave07 a également été comparé aux haplotypes retrouvés E1b1b1a1b 
dans les populations européennes modernes (King et al. 2008; Battaglia et al. 2009; Caratti et al. 
2009; Di Gaetano et al. 2009; King et al. 2011). Sur les 7 marqueurs testés, il est identique à ceux 
retrouvés chez 5 albanais, 2 bosniaques, 1 grec, 1 italien, 1 sicilien, 2 corses, 2 français de 
Provence. 
1.4. La persistance de la lactase 
La position caractéristique LP-13910 associé à la persistance de la lactase, c'est-à-dire à la 
capacité de dégrader le lactose (le principal sucre retrouvé dans le lait de vache), a pu être 
étudié pour 6 individus. L’étude de cette position a révélé que les 6 individus portaient l’allèle 
A
m
orce  
Masse 
Masse 
A
m
orce  
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ancestral (C/C) et n’étaient donc probablement pas capable à l’age d’adulte, de digérer le lait 
frais. 
2. Les résultats obtenus pour les échantillons de la grotte de I des 
Treilles 
Pour cette sépulture, l’approche méthodologique employée est légèrement différente. Pour 
rappel, nous avions pu prélever une dent pour chacune des 53 mandibules disponibles de la 
collection. Nous étions donc sûrs de n’avoir qu’un seul prélèvement par individu. Nous avons 
voulu savoir, dans un premier temps, si de l’ADN avait pu être préservé, en recherchant la 
présence d’ADN mitochondrial, l’ADN le plus fréquent au sein des cellules humaines, et donc 
susceptible d’être préférentiellement retrouvé au sein de restes biologiques anciens. Sur les 53 
prélèvements testés, 29 ont livré des séquences mitochondriales qui semblaient exemptes de 
tout mélange et/ou contamination. Sur ces 29 prélèvements, il était potentiellement possible de 
retrouver de l’ADN nucléaire, raison pour laquelle nous avons tenté de réaliser un profil 
génétique autosomal.  
2.1. Caractérisation des individus et des parentés présentes au sein de 
la nécropole 
Vingt quatre échantillons ont ainsi permis l’obtention de profils autosomaux, au moins partiels, à 
partir desquels, nous avons pu déterminer le sexe des individus, mais aussi rechercher des liens 
de proche parenté. Les résultats obtenus pour le locus de l’amélogénine ont ainsi révélé que 22 
des individus inhumés étaient des hommes et 2 des femmes.  
Les calculs de parenté ont, de plus, suggéré la présence d’au moins trois liens de proche parenté 
au sein de la nécropole. Les individus 604 et 636 (en bleu dans le tableau 6) seraient père/fils  
avec une probabilité égale à 99.9979% (LR : Likelihood Ratio = 48400). Les sujets 612 et 583 
seraient frères (LR = 66400, probabilité = 99.9985%) et l’individu 612 serait également le père 
de l’individu 616 avec une probabilité de 99.995% (LR = 22400) (individus en orange dans le 
tableau 6). Vu que nous n’avons pas obtenu des profils complets pour l’ensemble des individus 
analysés, il est possible que d’autres parentés non détectées puissent exister au sein de la 
nécropole.
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Tableau 6 : Profils STR autosomaux obtenus pour les individus de la grotte I des Treilles. 
Nom  [DNA](ng/µl) D8S1179 D21S11 D7S820 CSF1PO D3S1358 TH01 D13S317 D16S539 D2S1338 D19S433 vWA TPOX D18S51 AMEL D5S818 FGA 
137 6,20E-03 (12)/13 (29)/30 (8/12) 12/12 16/17 6/6 12/12 11/12 17/(19) 12/15.2 17/17 (8/8) 12/16 X/Y 12/13 22/23 
139 5,07E-03 (11/13) 31,2/33,2 9/9 11/11 - - 9/10 11/12 24/25 - (17/17) - 14/15 X/Y 12/12 22/24 
195 2,59E-04 10/14 30,2/31,2 9/12 11/11 15/17 6/9,3 8/11 9/(13) 17/19 12/14 16/17 9/(11) (12)/14 X/Y 11/13 20/24 
209 NA 12/14 30/30 (7)/10 (9/12) 18/18 6/(8) 9/(13) 9/9 (20/20) 13/14 (15)/17 (11/11) 13/19 X/Y 11/11 (19)/20 
570 1,78E-02 10/14 28/31 11/12 11/(12) 18/18 - 8/8 11/11 17/21 12/13 17/20 (8/11) (14)/17 X/Y 11/13 21/22 
573 1,91E-02 11/14 31,2/31,2 (10/12) 9/(11) 16/17 7/7 9/(10) (9/12) (17/17) 14/15 14/16 (11/11) (16/19) X/X 12/12 21/23 
575 1,23E-02 11/16 27/28 10/12 12/12 15/18 6/7 8/11 9/12 17/21 12/13 17/17 8/11 14/16 X/Y 10/11 23/24 
577 5,19E-03 (10/10) (29/32,2) 10/12 10/12 (16/16) - 8/(12) (9)/11 (21/21) (14/14) - - (13)/14 (X/Y) (13/13) 24/25 
579 1,97E-02 14/15 29/32,2 12/(13) 10/(12) 18/18 6/9.3 8/12 8/12 20/21 14/14 (15)/16 8/11 12/15 X/Y 12/13 22/23 
583 7,51E-03 14/16 28/(30) 8/(12) 10/10 (15)/18 (9/9,3) 8/11 (14/14) 17/(20) 13/15 (15)/17 - (14)/19 X/Y (10)/12 24/24 
584 1,21E-02 10/16 31.2/32.2 10/12 10/12 (15)/18 9/9 9/13 9/13 16/21 12/14 17/17 8/8 11/20 X/Y 11/(15) 20/24 
587 6,75E-03 10/(13) (24.2/24.2) - (13/13) 16/16 - 8/8 - - 13/14.2 (15/17) (11/11) - X/Y 12/12 - 
588 3,38E-03 11/14 24,2/30 11/(12) 10/10 (16)/18 9,3/9,3 10/12 (12)/13 23/23 14/16 14/18 - 13/17 X/Y 11/12 21/24 
592 1,52E-03 11/15 31/31,2 (10)/12 12/12 (17)/18 7/9.3 11/11 (12)/13 17/(23) 13/14 15/16 8/8 14/20 X/Y 11/12 24/24 
593 1,63E-02 - - 12/12 (10/10) - - 10/11 9/(11) - - (17/17) - (12/17) (X/Y) - 25/26 
596 1,18E-02 13/13 29/33.2 9/10 10/11 16/17 6/9.3 8/11 9/12 16/24 13/13 14/16 8/8 15/16 X/Y 11/12 19/25 
600 4,43E-03 13/13 28/28 12/12 10/(11) 16/17 9/9.3 8/11 12/12 (17)/23 13/13 15/15 (8/8) 14/14 X/Y 12/12 23/25 
604 Ind 10/15 29,2/31.2 8/9 10/12 18/19 (6)/8 9/11 12/13 17/(25) 15/(16) 18/19 - 18/20 X/Y 11/12 (21)/26 
611 Ind 14/14 (28/30) - (9/9) 14/15 9.3/9.3 (8/11) - - (13)/14 16/17 (8/8) (12/17) X/Y (11/11) (19/19) 
612 3,42E-03 10/15 (28/28) - 10/10 (16)/18 (9/9.3) 8/8 11/11 17/20 13/15 15/15 (8/8) 12/19 X/Y 10/12 24/24 
614 5,90E-03 10/13 28/29 (8/10) 11/11 17/18 (7/7) (8/8) 11/12 (23/23) 12/12 14/14 - 18/19 X/X 10/13 21/21 
615 1,85E-02 11/12 28/28 (9/11) 12/12 15/15 9/(9.3) 8/11 8/13 20/20 15.2/15.2 14/14 11/11 12/18 X/Y 11/11 20/20 
616 3,34E-02 10/13 28/33.2 10/11 10/12 18/18 6/9.3 8/11 11/13 17/20 13/16 15/16 8/8 19/20 X/Y 11/12 22/24 
636 2,01E-02 10/10 (31.2)/33.2 8/9 12/13 15/18 (6)/8 9/11 12/14 17/24 15/16 17/19 8/8 15/18 X/Y 12/12 21/21 
Profils des personnes susceptibles d’avoir été en contact avec les échantillons pendant leur analyse 
1   13/13 28/31 10/11 10/12 15/17 8/9 12/13 12/12 18/24 13/15 17/17 8/11 11/16 X/Y 11/12 21/23,2 
2   13/14 28/29 8/10 11/11 15/18 7/9.3 11/11 11/12 24/25 13/15.2 14/17 8/10 12/15 X/Y 11/13 21/22 
3   12/14 29/29 9/11 12/12 14/18 9/9.3 12/12 11/11 17/19 13/13 15/15 11/11 14/17 X/X 11/11 21/23 
4   10/11 30/32,2 10/10 11/12 16/17 9/9.3 8/11 11/12 20/23 14/14 16/18 11/12 12/13 X/X 11/13 19/25 
5   10/13 29/30 9/11 10/11 14/18 9/9.3 11/11 11/14 17/22 14/15.2 14/18 8/12 15/17 X/Y 12/12 20/23 
 
Les profils présentés sont les consensus des différents profils partiels, obtenus grâce aux kits Identifiler®Plus et Minifiler®. Les allèles entre 
parenthèses n’ont pu être obtenus qu’une fois, [DNA] = moyenne des concentrations d’ADN nucléaires déterminés grâce au kit Quantifiler® 
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2.2. Les données mitochondriales 
Treize haplotypes mitochondriaux différents ont été trouvés, pour les 29 sujets initiaux. Cela 
donne une diversité nucléotidique relativement élevée (0,8966 ± 0,0354). Tous les haplotypes 
ont été affiliés à 11 haplogroupes ou sous-haplogroupes européens différents: H1, H3, HV0, V, 
K1A,  T2b, U, U5, U5b1c, X2, et J1 (Tableau 7). L’affiliation aux différents haplogroupes a, de plus, 
été confirmée par l’analyse de positions codantes qui ont pu être étudiées avec un taux de typage 
de 98 %. 
Dans l’ensemble les calculs de différenciation génétique ne montrent qu'une différenciation 
faible (<0.05) entre le groupe des Treilles et l’ensemble des populations européennes actuelles. 
(Annexe 5). Il n’y a qu’avec la population du Yémen que le groupe des Treilles semble différer 
(Figure25). 
Figure 25 : Carte réprésentant la différenciation génétique entre le groupe des Treilles et les 
populations actuelles d'après les haplotypes mitochondriaux. 
Représentation graphique des valeurs Fst présentées en Annexe 5. Ne sont représentés sur la 
carte que les valeurs significatives (P-value < 0.05) 
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Tableau 7 : Haplotypes et haplogroupes mitochondriaux des 29 individus de la grotte de I des Treilles 
Nom de 
l’échantillon 
Polymorphismes détectés sur la 
région HVI 
 
H
-
T
7
0
2
8
C
 
 
J
2
-
G
1
5
2
5
7
A
 
 
T
1
-
C
1
2
6
3
3
T
 
 
T
2
-
A
1
4
2
3
3
G
 
 
T
2
b
-
G
9
3
0
A
 
 
U
5
-
T
3
1
9
7
C
 
 
U
5
B
1
C
-
T
1
5
1
9
1
C
 
 
V
-
G
4
5
8
0
A
 
 
X
-
T
1
4
4
7
0
C
 
 
X
1
-
T
1
4
6
C
 
 
H
1
-
J
1
-
G
3
0
1
0
A
 
 
H
3
-
T
6
7
7
6
C
 
 
H
V
-
T
1
4
7
6
6
C
 
 
N
/
J
-
G
1
3
7
0
8
A
 
 
K
-
A
1
0
5
5
0
G
 
 
J
/
K
1
-
A
1
0
3
9
8
G
 
 
K
1
A
-
C
4
9
7
T
 
 
K
2
-
T
9
7
1
6
C
 
 
K
2
B
-
C
2
2
1
7
T
 
 
T
-
A
4
9
1
7
G
 
 
U
-
A
1
2
3
0
8
G
 
 
X
2
-
G
1
7
1
9
A
 
Haplogroupe 
137 16224C 16270T 16311C T G C A G C T G T T G T T G A A C T C A G G U5 
139 16069T 16126C T G C A G T T G T T A T T A A G C T C A A G J1 
195 16192T 16270T T G C A G C T G T T G T T G A A C T C A G G U5 
209 16069T 16126C T G C A G T T G T T A T T A A G - T C A A G J1 
570 16189C 16223T 16278T T G C A G T T G C T G T T A A A C T C A A A X2 
571 CRS T G C A G T T G T T G T - G - A C - C A G G U 
573 16298C T G C A G T T G T T G T C G A A C T C A A G HV0 
575 16227G 16256T 16270T 16362TC T G C A G C T G T T G T T G A A C T C A G G U5 
577 CRS C G C A G T T G T T G C C G A A C T C A A G H3 
579 16224C 16270T T G C A G C T G T T G T T G A A C T C A G G U5 
581 CRS C G C A G T T G T T G C C G A A C T C A A G H3 
583 16069T 16126C T G C A G T T G T T A T T A A G C T C A A G J1 
584 16126C 16294T 16296T 16304C T G C G A T T G T T G T T G A A C T C - A G T2b 
587 16069T 16126C T G C A G T T G T T A T T A A G C T C A A G J1 
588 16126C 16294T 16296T 16304C - G C G A T T G T T G T T G A A C T C - A G T2b 
592 16183C 16189C 16223T 16278T T G C A G T T G C T G T T A A A C T C A A A X2 
596 16269G C G C A G T T G T T A T C G A A C T C A A G H1 
593 CRS C G C A G T T G T T A T C G A A C T C A A G H1 
600 CRS C G C A G T T G T T G C C G A A C T C A A G H3 
603 CRS C G C A G T T G T T A T C G A A C T C A A G H1 
604 16224C 16311C T G C A G T T G T T G T T G G G T T C A G G K1a 
609 16298C T G C - G T T - T T G T C G A A C T C A A G HV0 
611 16189C 16192T 16270T 16311C T G C A G C C G T T G T T G - A C T C A G G U5b1c 
612 16069T 16126C T G C A G T T G T T A T T A A G C T C A A G J1 
614 16224C 16311C T G C A G T T G T T G T T G G G T T C A G G K1a 
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Tableau 7 (Suite) 
Nom de 
l’échantillon 
Polymorphismes détectés sur la 
région HVI 
 
H
-
T
7
0
2
8
C
 
 
J
2
-
G
1
5
2
5
7
A
 
 
T
1
-
C
1
2
6
3
3
T
 
 
T
2
-
A
1
4
2
3
3
G
 
 
T
2
b
-
G
9
3
0
A
 
 
U
5
-
T
3
1
9
7
C
 
 
U
5
b
1
c
-
T
1
5
1
9
1
C
 
 
V
-
G
4
5
8
0
A
 
 
X
-
T
1
4
4
7
0
C
 
 
X
1
-
T
1
4
6
C
 
 
H
1
-
J
1
-
G
3
0
1
0
A
 
 
H
3
-
T
6
7
7
6
C
 
 
H
V
-
T
1
4
7
6
6
C
 
 
N
/
J
-
G
1
3
7
0
8
A
 
 
K
-
A
1
0
5
5
0
G
 
 
J
/
K
1
-
A
1
0
3
9
8
G
 
 
K
1
A
-
C
4
9
7
T
 
 
K
2
-
T
9
7
1
6
C
 
 
K
2
b
-
C
2
2
1
7
T
 
 
T
-
A
4
9
1
7
G
 
 
U
-
A
1
2
3
0
8
G
 
 
X
2
-
G
1
7
1
9
A
 
Haplogroupe 
615 16183C 16189C 16223T 16278T T G C A G T T G C T G T T A A A C T C A A A X2 
616 16069T 16126C T G C A G T T G T T A T T A A G C T C A A G J1 
636 16183C 16189C 16223T 16278T T G C A G T T G C T G T T A A A C T C A A A X2 
637 16298C T G C A G T T A T T G T C G A A C T C A A G V 
 Résultats obtenus pour les personnes susceptibles d’avoir été en contact avec les échantillons lors leur analyse 
3 16270T T G C A G C T G T T G T T G A A C T C A G G U5 
5 CRS C G C A G T T G T T G T C G A A C T C A A G H 
4 16093C 16189C 16270T 16274A T G C A G C T G T T G T T G A A C T C A G G U5 
1 CRS C G C A G T T G T T G C C G A A C T C A A G H3 
2 16129A 16223T T G C A G T T G T T G T T G A G C T C A A A I 
 
La détermination des haplogroupes mitochondriaux a été effectuée grâce aux polymorphismes de la région HVI ainsi qu’à l’analyse de positions 
caractéristiques de la région codante de l’ADN mitochondrial. Les positions variantes détectées par spectrométrie de masse sont indiquées en gras. 
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Les calculs de lignées partagées révèlent que la plupart des haplotypes des Treilles sont encore 
très courants et présents dans l’ensemble des populations européennes et moyen-orientales 
actuelles (détails des valeurs en Annexe 4.A.). Seuls deux haplotypes de l’haplogroupe U5, ceux 
retrouvés chez les individus  575 et 611, n’ont pas été retrouvés au sein de nos bases de données 
actuelles. 
2.3. Les données du chromosome Y 
L’étude des marqueurs du chromosome Y a permis de déterminer les haplotypes et les 
haplogroupes Y des 22 individus masculins étudiés (Tableau 8). Seulement trois lignées Y 
différentes ont été caractérisées, ce qui donne une diversité haplotypique faible (0.361664 ± 
0.196576) : 19 individus semblent ainsi appartenir à une même lignée paternelle qui peut être 
relié à l’haplogroupe G2a. Un individu (584) présente également un haplotype pouvant être lié à 
G2a mais avec une différence sur le marqueur DYS456. Et enfin les deux derniers individus (577 
et 596) semblent partager une troisième lignée qui correspondrait à l’haplogroupe I2a1.  
Dans l’ensemble, les calculs de lignées partagées suggèrent que les lignées paternelles des 
Treilles sont relativement rares actuellement, avec au maximum moins de 2.5 % d’haplotypes 
partagés. Elles sont, de plus, majoritairement retrouvées au sein des populations 
méditerranéennes actuelles avec des pourcentages supérieurs à 0.5 % à Chypre, en Sardaigne, 
en Espagne et au Portugal (détails de tous les pourcentages en Annexe 4.B.). 
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Tableau 8 : Haplotypes et haplogroupes Y des 22 individus  masculins de la grotte I des Treilles 
Nom de 
l’échantillon 
D
Y
S
4
5
6
 
D
Y
S
3
8
9
I
 
D
Y
S
3
9
0
 
D
Y
S
3
8
9
I
I
 
D
Y
S
4
5
8
 
D
Y
S
1
9
 
D
Y
S
3
8
5
 
D
Y
S
3
9
3
 
D
Y
S
3
9
1
 
D
Y
S
4
3
9
 
D
Y
S
6
3
5
 
D
Y
S
3
9
2
 
Y
-
G
A
T
A
-
H
4
 
D
Y
S
4
3
7
 
D
Y
S
4
3
8
 
D
Y
S
4
4
8
 
Y
-
G
2
-
M
2
8
7
 
Y
-
G
2
a
-
P
1
5
 
Y
-
I
-
M
1
7
0
 
Y
-
I
2
-
M
4
3
8
 
Y
-
I
2
A
-
P
3
7
.
2
 
Y
-
G
-
M
2
0
1
 
Marqueurs Y 
positifs Haplogroupe Y 
137 14 12 23 - 18 15 - 14 10 11 - - 11 16 - 20 - T - A T - P15+ G2a 
139 - 12 - - 18 15 - - 10 11 - - 11 - 10 - - T - A T - P15+ G2a 
195 14 12 23 30 18 15 (13/15) 14 10 11 21 - 11 16 - - - T - A T - P15+ G2a 
209 14 12 23 - 18 15 (13/15) 14 10 - - - 11 - - - - - - A T -  G2a (99.9%) 
570 14 12 23 - 18 - 13/(15) 14 10 11 21 11 11 16 - - - T - A T - P15+ G2a 
575 14 12 23 30 18 15 13/(15) 14 10 11 21 - 11 16 10 20 - T - A T - P15+ G2a 
577 14 - - - 16 - - 13 - - - - 12 - - - - C - G C - M438+ P37.2+ I2a1 
579 14 12 23 - 18 - 13/(15) 14 10 11 21 - 11 16 10 - - T - A - - P15+ G2a 
583 14 - - - 18 - 13/(15) 14 10 11 - - 11 16 - - - - - A - -  G2a (99.8%) 
584 15 12 23 30 18 15 13/15 14 10 12 21 - 11 16 - - - T - A T - P15+ G2a 
587 14 12 23 - - - 15 14 - - 21 - - - - - - T - A - - P15+ G2a 
588 14 12 23 - 18 - 13/(15) 14 10 11 - - 11 16 - - - T - A - - P15+ G2a 
592 14 12 23 - 18 - 13/15 14 10 11 - - 11 16 - - - T - A T - P15+ G2a 
593 14 - - - 18 - - - - - - - - - - - - T - A T - P15+ G2a 
596 14 13 23 28 16 16 12 13 10 12 22 11 12 15 10 22 - C - G C - M438+ P37.2+ I2a1 
600 14 12 - 30 18 - 13/15 14 10 11 21 - 11 16 10 - - T - A - - P15+ G2a 
604 14 - - - 18 15 - 14 10 - 21 - 11 - - - - T - A T - P15+ G2a 
611 - - - - - - - - - - - - - - - - - T - A T - P15+ G2a 
612 14 12 - - 18 - (13/15) 14 10 11 21 - 11 - - - - T - - - -  G2a 
615 14 12 23 30 18 15 13/15 14 10 11 21 11 11 16 10 20 - - - A T -  G2a (100%) 
616 14 12 23 30 18 15 13/15 14 10 11 21 11 11 16 10 20 - T - A - - P15+ G2a 
636 14 12 23 30 18 15 13/15 14 10 11 21 11 11 16 9 - - T - A - - P15+ G2a 
Résultats obtenus pour les personnes susceptibles d’avoir été en contact avec les échantillons lors leur analyse 
1 15 14 24 30 18 13 13/14 13 9 10 21 11 11 14 10 20 A C A A T -  E1b1b 
2 16 13 24 28 17 14 11/12 13 11 13 24 13 11 15 12 20 A C A A T -  R1b 
5 15 14 24 30 18 14 12/14 13 11 11 24 13 12 15 12 19 A C A A T G  R1b 
 
Les profils présentés sont les consensus des différents profils partiels obtenus grâce au kit YFiler®. Les allèles entre parenthèses n’ont pu être 
obtenus qu’une fois. Les positions variantes détectées par spectrométrie de masse sont identifiées en gras. 
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2.4. La persistance de la lactase. 
Le polymorphisme associé à la persistance de la lactase a pu être caractérisé pour 26 des 29 
individus testés. Tous présentent un génotype C/C qui correspond à la position ancestrale. Les 
individus des Treilles n’étaient donc probablement pas capables de digérer le lait frais. 
3. Les résultats obtenus pour les autres sites archéologiques 
3.1. Les sites de Téviec, Linatzeta, Rendina, Los Canes et Franchthi 
Pour les sites de Téviec (Morbihan, France), Linatzeta (Pays basque, Espagne), Rendina (Italie du 
sud), Los canes (Asturies, Espagne) et Franchthi (Péloponnèse, Grèce) nous avions reçu à chaque 
fois, de 2 à 4 prélèvements (dents et/ou os) pour effectuer des tests de faisabilité. Pour ces 5 
sites anciens, dont les inhumations datent de la fin du Mésolithique jusqu’au Néolithique ancien, 
un seul des échantillons testés a permis d’extraire de l’ADN, dont l’analyse a livré une séquence 
HVI claire (Tableau 9).  
Nous avons donc voulu confirmer l’authenticité de ces haplotypes en étudiant des positions 
diagnostiques, localisées sur la région codante cet ADN, par spectrométrie de masse. Sur les 5 
échantillons, seuls deux ont livré des polymorphismes cohérents avec les séquences HVI 
préalablement obtenues : les échantillons provenant des sites de Linatzeta (LTZ-T7) et 
Franchthi (Fr-63), ont ainsi permis de déterminer l’haplogroupe mitochondrial des individus. 
L’absence de données supplémentaires sur ces prélèvements, comme l’ADN des fouilleurs et des 
différentes personnes en contact avec les collections, ou autres échantillons renfermant un ADN 
différent, ne permet toutefois pas de savoir si l’ADN extrait correspond bien, pour chaque 
prélèvement, à des molécules endogènes. Pour l’échantillon de Téviec, l’analyse de positions 
supplémentaires n’a pas permis de conforter l’authenticité de l’haplotype, ni de déterminer 
l’haplogroupe. Enfin pour les échantillons de Rendina (R-T5) et de Los Canes (LC-T9) qui avaient 
pourtant livré une séquence HVI claire, l’analyse des positions diagnostiques a mis en évidence 
la présence d’un mélange d’ADN, dont les polymorphismes caractérisent plusieurs 
haplogroupes, c'est-à-dire probablement un mélange de molécules appartenant à des personnes 
différentes. 
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Tableau 9 : Haplotypes et haplogroupes mitochondriaux obtenus pour les prélèvements 
provenant des sites de Téviec, Linatzeta, Rendina, Los Canes et Franchthi 
 
Nom HVI H
-C
7
0
2
8
T
 
T
2
-A
1
4
2
3
3
G
 
T
2
b-
G
9
3
0
A
 
U
5
-T
3
1
9
7
C
 
H
1
-J
1
-G
3
0
1
0
A
 
H
3
-T
6
7
7
6
C
 
H
V
-C
1
4
7
6
6
T
 
K
-A
1
0
5
5
0
G
 
K
1
-A
1
0
3
9
8
G
 
K
1
A
-C
4
9
7
T
 
LP
-1
3
9
1
0
 C
/C
 
T
-A
4
9
1
7
G
 
U
-A
1
2
3
0
8
G
 
Haplogroupe 
Téviec 1 CRS T A - - G T CT - A C - A - Indéterminé 
LTZ-T7 16309G C A G T G T C A A C C A A H 
R-T5 16362C C A G C G T T - A C - A G Mélange  
LC-T9 16362C (T) A G C G T (CT) A A C - A G Mélange  
Fr-63 16293G C - G T G T C - A C - A A H 
 
3.2. La Grotte de Santimamiñe 
La grotte de Santimamiñe a, pour le moment, livré les restes d’au moins 6 individus attribués à la 
fin de la période néolithique (datations C14 en cours). Les restes squelettiques de ces 6 individus 
sont actuellement en cours d’analyse par une équipe espagnole supervisée par Sergio Cardoso à 
l’université de Vitoria-Gasteiz, dans le pays Basque espagnol. Dans le cadre de ces analyses, nous 
avions reçu deux molaires provenant du squelette de 2 individus, afin de reproduire les résultats 
et d’authentifier les séquences qui avaient déjà été obtenues. 
Les 2 échantillons ont permis d’extraire de l’ADN dont nous avons pu obtenir une séquence HVI 
claire identique à celle trouvée par l’équipe espagnole. Pour l’échantillon 11 qui était identique à 
la CRS, pour laquelle l’haplogroupe ne pouvait donc pas être déterminé avec certitude, nous 
avons analysé des positions mitochondriales supplémentaires. Ces investigations 
supplémentaires ont ainsi révélé que l’échantillon 11 (S11) portait l’haplogroupe H1 (Tableau 
10). 
 
Tableau 10 : Haplotypes et haplogroupes mitochondriaux obtenus pour les 2 échantilons de la 
grotte de Santimamiñe 
Nom HVI H
-C
7
0
2
8
T
 
T
2
-A
1
4
2
3
3
G
 
T
2
B
-G
9
3
0
A
 
U
5
-T
3
1
9
7
C
 
H
1
-J
1
-G
3
0
1
0
A
 
H
3
-T
6
7
7
6
C
 
H
V
-C
1
4
7
6
6
T
 
K
-A
1
0
5
5
0
G
 
K
1
-A
1
0
3
9
8
G
 
K
1
A
-C
4
9
7
T
 
T
-A
4
9
1
7
G
 
U
-A
1
2
3
0
8
G
 
Haplogroupe 
S11 CRS C A G T A T C A A C A A H1 
S12 16114A  16192T 16256T 16270T 16311T - - - - - - - - - - - - U5 
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3.3. Le dolmen de la Pierre Fritte 
Pour ce site, nous avons reçu 3 dents provenant de fragments de maxillaires et/ou de 
mandibules retrouvés dans la fosse-ossuaire, fosse qui aurait été utilisée selon les dernière 
données C14, à la toute fin du Néolithique (2800 ans av. J.C.) (Jagu et al. 2008). Là aussi, il 
s’agissait d’évaluer l’état de préservation de l’ADN au sein de ces restes biologiques, avant 
d’envisager de réaliser des analyses globales de la sépulture. 
Sur les 3 échantillons testés, 2 ont livré de l’ADN relativement bien préservé qui nous a permis 
d’effectuer des analyses sur l’ADN mitochondrial, mais aussi sur l’ADN nucléaire. Dans un 
premier temps, nous avons séquencé la région mitochondriale HVI, et déterminer le profil 
autosomal des individus afin de vérifier qu’il ne s’agissait pas d’un ADN contaminant, qui aurait 
pu être déposé sur les ossements, lors de la fouille ou l’analyse anthropologique. 
Les deux échantillons ont donné des haplotypes mitochondriaux différents, les deux appartenant 
à l’haplogroupe K (Tableau 11). Les profils autosomaux « consensus » obtenus à partir de 
plusieurs extractions et amplifications ont également révélé qu’il s’agissait bien de deux 
individus différents, et qu’ils étaient tous les deux de sexe masculin. Les profils sont cependant 
trop « partiels » pour pouvoir mettre en évidence de possibles liens de proche parenté (Tableau 
12). 
Les individus étant des hommes, nous avons également essayé de déterminer les haplotypes Y. 
Nous avons pu obtenir des haplotypes partiels qui semblent être identiques sur les marqueurs 
amplifiés. Cela suppose que les deux sujets pourraient appartenir à une même lignée génétique 
masculine. Les calculs d’haplotypes partagés montrent que cet haplotype est actuellement 
principalement retrouvé dans les populations méditerranéennes actuelles (Annexe 3.D.). 
L’analyse de l’haplotype avec le logiciel Haplogroup Predictor suggère, de plus, que les deux 
sujets appartiendraient à l’haplogroupe Y I2a1 (Tableau 13).  
La détermination des haplogroupes mitochondriaux et Y à partir des différents haplotypes 
trouvés devront toutefois être confirmés et validés par analyse de positions diagnostiques avant 
d’envisager de réaliser des analyses supplémentaires. 
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Tableau 11 : Haplotypes et haplogroupes mitochondriaux des 2 individus du Dolmen de La Pierre Fritte 
nom Polymorphismes HVI Haplogroupe mitochondrial 
LPF 27 16224C, 16311C K 
LPF 36 16093C, 16224C, 16311C K1a 
 
Tableau 12 : Profils STR autosomaux des 2 échantillons du Dolmen de la Pierre Fritte 
 
 STR Autosomaux 
nom [DNA](ng/µl) D
8
S
1
1
7
9
 
D
2
1
S
1
1
 
D
7
S
8
2
0
 
C
S
F
1
P
O
 
D
3
S
1
3
5
8
 
T
H
0
1
 
D
1
3
S
3
1
7
 
D
1
6
S
5
3
9
 
D
1
9
S
4
3
3
 
v
W
A
 
T
P
O
X
 
D
1
8
S
5
1
 
A
M
E
L
 
D
5
S
8
1
8
 
F
G
A
 
LPF 27 8,15E-02 10/11 (31,2/31,2) (9/9) 12/12 15/16 9/9,3 (12)/13 8/12 13/14 15/18 8/11 - X/Y 12/13 19/22 
LPF 36 5,05E-02 11/14 29/31 13/13 11/11 18/18 - 12/12 (12/12) 13/13 17/17 - 15/19 X/Y 11/12 - 
 
Les profils présentés sont les consensus des différents profils partiels, obtenus grâce aux kits Identifiler®Plus  et Minifiler®. Les allèles entre 
parenthèses n’ont pu être obtenus qu’une fois. [DNA] = moyenne des concentrations d’ADN nucléaires déterminés grâce au kit Quantifiler® 
 
Tableau 13 : Haplotypes et haplogroupes Y des 2 individus du Dolmen de La Pierre Fritte 
STR Y 
Nom D
Y
S
4
5
6
 
D
Y
S
3
8
9
1
 
D
Y
S
3
9
0
 
D
Y
S
3
8
9
I
I
 
D
Y
S
4
5
8
 
D
Y
S
1
9
 
D
Y
S
3
8
5
 
D
Y
S
3
9
3
 
D
Y
S
3
9
1
 
D
Y
S
4
3
9
 
D
Y
S
6
3
5
 
D
Y
S
3
9
2
 
G
A
T
A
-
H
4
 
D
Y
S
4
3
7
 
D
Y
S
4
3
8
 
D
Y
S
4
4
8
 
Haplogroupe Y 
LPF 27 14 13 23 - 17 17 12 13 10 11 23 11 12 15 - 21 I2a1 99,9% 
LPF 36 14 13 23 - 17 - 12 13 - - - - 12 15 10 - I2a1 99,7% 
 
Les profils présentés sont les consensus des différents profils partiels obtenus grâce au kit YFiler® 
Le pourcentage présenté dans la dernière colonne correspond à la probabilité d’appartenance à l’haplogroupe I2a1 donnée par le logiciel Haplogroup 
Predictor.  
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Pour ce travail de thèse, plusieurs objectifs avaient été fixés. 
Dans un premier temps, nous devions démontrer qu’il était possible de réaliser des analyses 
paléogénétiques, à partir d’échantillons humains anciens du sud de l’Europe datant de la période 
néolithique. Pour ce faire, nous avons développé une approche expérimentale adaptée à ces 
échantillons particulièrement anciens, précieux, et souvent maintenus dans des conditions ne 
permettant pas une conservation optimale de l’ADN.  
Le deuxième objectif consistait à essayer de mieux comprendre le contexte funéraire de 
différentes sépultures analysées. Sur la période concernée par notre étude, les pratiques 
funéraires se transforment, se complexifient et se diversifient, tant au niveau des architectures 
sépulcrales, des traitements réservés aux défunts, que dans la composition et la disposition du 
mobilier funéraire. Nous voulions, donc plus particulièrement, apporter des informations 
inédites sur les défunts, en étudiant plusieurs marqueurs autosomaux, afin de déterminer le sexe 
des individus en présence, mais aussi de rechercher d’éventuels liens de proche parenté. 
Enfin, nous souhaitions, adopter une approche originale permettant, non seulement comme cela 
est habituellement fait dans les études de paléogénétiques, l’analyse de l’ADN mitochondrial 
permettant de retracer l’origine maternelle des individus, mais aussi étudier des marqueurs 
nucléaires, plus précisément des marqueurs du chromosome Y afin d’obtenir des informations 
inédites sur l’origine paternelle, cette fois, celle-ci étant particulièrement méconnue. 
Au final, le projet global de ce travail, consistait à fournir un premier aperçu sur les lignées 
génétiques présentes au Néolithique, du sud de l’Europe, et de les comparer avec celles qui 
existent de nos jours. Grâce à l’élaboration de deux bases de données, construites au cours de ce 
travail et contenant chacune plus de 14000 haplotypes mitochondriaux et Y, nous avons pu y 
confronter les données anciennes et contemporaines, afin de mieux comprendre l’origine et 
l’évolution de certains marqueurs génétiques présents à l’époque néolithique, sur le territoire 
européen. 
Avant de discuter plus en détails des résultats obtenus pour les deux sites principaux analysés, 
les sites de l’Avellaner et des Treilles, nous pointerons d’abord, les difficultés rencontrées lors de 
cette étude. Nous insisterons sur les précautions et les attentions particulières nécessaires lors 
de l’analyse de spécimens humains anciens pour attester de l’authenticité des résultats produits. 
La stratégie expérimentale utilisée et les particularités techniques soulevées constitueront, 
aussi, un chapitre de notre discussion.  
Pour conclure, une synthèse plus générale autour de l'apport de ces analyses pour la 
compréhension de la mise en place du Néolithique dans le sud de l'Europe, ponctuera cette 
réflexion. 
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I. Authenticité des résultats  
La principale difficulté, lors des analyses paléogénétiques humaines, est d’attester de 
l’authenticité des résultats produits. La démarche que nous avons adoptée pendant ce travail de 
thèse, consiste, pour chaque étape de l’analyse, à considérer les résultats obtenus et à vérifier 
que ceux-ci proviennent d’ADN endogène. S’il n’existe pas de preuve absolue pour s’assurer de la 
fiabilité de nos résultats, la stratégie méthodologique adoptée et surtout la cohérence des 
résultats entre eux, suggèrent cependant que nous avons produit des données authentiques. 
Nous avons, bien évidemment, essayé de respecter au maximum les critères d’authenticité 
communément admis lorsque l’on effectue des analyses paléogénétiques (Cooper and Poinar 
2000): l’ensemble des analyses ont été élaborées dans un laboratoire dédié ; des contrôles 
négatifs d’extractions et d’amplifications ont été systématiquement réalisés ; de l’ADN 
d’échantillons animaux a été analysé, quand cela été possible ; et finalement, l’ADN extrait a été 
systématiquement quantifié.  
Malheureusement, tous les critères n’ont pas pu être pleinement satisfaits du fait du contexte de 
l’étude et des limitations archéologiques. Pour la plupart des sites archéologiques, nous n’avons 
pas pu prélever plus d’un échantillon par individu et de fait, il nous a été impossible de répliquer 
les analyses à partir de différentes parties du squelette. Cette faible quantité de matériel de 
départ ne nous a également pas permis de faire répliquer les résultats dans un laboratoire 
indépendant. Au vu de l’ensemble des marqueurs que nous souhaitions étudier, nous avons 
choisi de consacrer l’ensemble du matériel biologique prélevé pour effectuer les analyses ADN et 
nous n’avons donc pas réalisé de tests concernant la conservation biochimiques des 
échantillons ; l’efficacité des ces tests pour prédire la préservation de l’ADN étant d’ailleurs 
largement remise en question (Collins et al. 2009). Il n’a pas été possible, non plus, de cloner 
l’ensemble de nos échantillons ; les premiers tests de clonage effectués n’ayant pas réellement 
apportés d’informations supplémentaires, concernant l’endogénéicité de l’ADN. Le fait de 
répliquer les résultats et de confirmer chaque information en étudiant plusieurs positions, nous 
a paru plus pertinent pour attester de l’authenticité des données produites. 
Les données présentées dans ce manuscrit concernant les sites de l’Avellaner et des Treilles 
notamment, pour lesquels l’ensemble des marqueurs étudiés a livré des données, offrent un 
faisceau d’indices supplémentaires, qui sont autant de preuves complémentaires de 
l’authenticité des données obtenues : 
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 Chaque résultat présenté, est le fruit de plusieurs analyses faites à partir du même 
échantillon (plusieurs amplifications sur plusieurs extraits), et ce, pour chaque type de 
marqueur étudié. Chaque fois ces différentes analyses ont livré des données claires et 
cohérentes sans aucun mélange, ce qui est caractéristique d’une origine unique. De plus, 
chaque profil STR obtenu pour chaque échantillon, même partiel, a toujours été différent 
de celui des autres prélèvements, mais aussi de celui des dernières personnes 
potentiellement en contact avec les échantillons (personnel des musées et membres du 
laboratoire). 
Il n’y a donc eu aucune trace d’un mélange d’ADN de plusieurs personnes pour toutes les 
données présentées ici. Ceci confirme l’authenticité de l’ADN extrait pour chaque 
échantillon. 
 La concentration d’ADN extrait pour chaque prélèvement, a toujours été comprise 
autour de quelques centaines de picogrammes par µl au maximum, ce qui est 
caractéristique d’un ADN ancien, présent en quantité faible. La taille des fragments 
amplifiés a, de plus, été la plupart du temps,  inférieure à 200 paires de bases. Ceci était 
d’autant plus visible lors de l’élaboration des profils STR (profils autosomaux ou Y) pour 
lesquels les marqueurs les plus grands n’ont pu, que plus rarement, être amplifiés.  
Les résultats présentés ici proviennent donc d’un ADN fragmenté et dégradé, compatibles 
avec les caractéristiques d’un ADN ancien attendu dans ce type d’analyse. 
 Finalement, pour l’ADN mitochondrial ou pour celui du chromosome Y, nous avons 
cherché à analyser des positions diagnostiques supplémentaires. Celles-ci permettant de 
confirmer une appartenance à chaque haplogroupe, préalablement déduit des 
haplotypes obtenus.  
A chaque fois, la position supplémentaire étudiée a bien permis de confirmer et/ou 
d’affiner l’appartenance à l’haplogroupe recherché. Pour l’ADN mitochondrial, ce 
contrôle supplémentaire a été d’autant plus important que nous avions pu constater la 
présence de certaines bases modifiées au sein des séquences mitochondriales obtenues. 
Sur l’électrophorégramme, cela s’est traduit, à une position donnée, par la présence de 
deux bases au lieu d’une seule normalement. Ce cas de figure peut être également 
retrouvé en cas de mélange de plusieurs types d’ADN. Dans notre cas, nous avons 
toutefois pu obtenir une séquence consensus claire pour l’ensemble des échantillons, en 
répliquant les analyses ce qui tend à démontrer qu’il s’agissait bien de mutations 
artéfactuelles. L’analyse de positions diagnostiques était indispensable pour attester de 
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l’authenticité de la séquence produite et donc pour montrer que notre ADN de départ 
appartenait bien à une seule et même personne. 
L’analyse de positions diagnostiques pour la détermination des différents haplogroupes, 
s’avère être un double contrôle indispensable.  Elle permet de confirmer non seulement 
que les haplogroupes mitochondriaux et Y ont été correctement assignés à partir des 
haplotypes, mais aussi qu’il n’y a probablement pas eu de contamination au sein de nos 
échantillons. 
En résumé, malgré le non respect de l’ensemble des critères d’authentification des résultats, les 
précautions particulières prises et l’approche méthodologique employée, semblent avoir permis 
de traquer et d’éliminer les résultats non authentiques de l’étude et permettent de ne présenter 
ici que des résultats pour lesquels nous n’avons aucun doute. 
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II. Réflexions sur la stratégie expérimentale 
utilisée. 
Ce travail de thèse constitue en fait la première étape d’un travail plus général sur la 
néolithisation du bassin méditerranéen. Il consiste à étudier la faisabilité d’analyses génétiques 
sur des échantillons néolithiques du sud de l’Europe mais aussi à développer une stratégie 
expérimentale adaptée à ce type de prélèvements. 
Il prouve, au final, qu’il est possible d’extraire de l’ADN ancien de certains spécimens 
néolithiques méditerranéens, que la plupart du temps l’ADN obtenu est très dégradé, et qu’il est  
souvent co-extrait avec des ADN contaminants. La majorité des fragments osseux ou des dents 
analysées n’a pas permis d’obtenir des résultats, ou bien n’a livré que des mélanges de 
séquences ne permettant pas, à elles seules, de discerner l’ADN endogène des ADN 
contaminants. Seul un peu moins d’un quart des sites ont livré des échantillons sur lesquels nous 
avons obtenu des résultats exploitables, au moins sur l’ADN mitochondrial ; seuls trois sites sur 
29 ont livré des échantillons semblant contenir de l’ADN nucléaire encore préservé (L’Avellaner, 
Les Treilles et La Pierre Fritte). 
1. Prélèvements et décontamination des tissus durs 
Dans l’ensemble, seuls les échantillons dentaires ont permis d’obtenir un ADN endogène. La dent  
a d’ailleurs déjà été décrite comme un substrat de choix pour les analyses paléogénétiques, 
probablement grâce à sa constitution particulière et à la présence de l’émail imperméable qui 
recouvre sa surface. Elle semble également pouvoir être plus facilement décontaminée que l’os 
dont la structure est plus poreuse (Gilbert et al. 2006). Dans notre cas, il est clair que la plupart 
des prélèvements anciens qui proviennent de musées ou de collections anthropologiques, ont 
probablement été manipulés de nombreuses fois, sans précaution particulière, lors d’études 
antérieures. L’étape de décontamination représente donc une phase particulièrement 
importante lors du traitement des échantillons. Une des méthodes évaluées, consistant à creuser 
la dent, n’est pas apparue intéressante pour nos analyses, l’ADN extrait de la poudre obtenue 
étant beaucoup moins bien préservé que celui des dents cryobroyées. Il est possible que les 
frottements et/ ou la chaleur induits lors du creusage des dents aient endommagé l’ADN. Une 
étude récente démontre d’ailleurs que ce type de traitement diminuerait le rendement obtenue 
de 30 fois par rapport à une dent broyée (Adler et al. 2011). Cette technique reste toutefois 
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particulièrement intéressante dans les cas ou l’accès aux échantillons n’est autorisé que si il n’y a 
pas de destruction des dents, et si celles-ci peuvent être restituées aux archéologues après 
analyse. Pour cette raison, certains prélèvements n’ont d’ailleurs pas pu être étudiés au cours de 
cette thèse. Cette méthode, de plus, pourrait permettre la récupération de l’ADN endogène 
encore préservé au cœur des tissus internes des dents. Cela concerne les prélèvements de 
musées pour lesquels, nous le savons, aucune précaution n’a été prise afin d’éviter les 
contaminations extérieures. De nouveaux tests devront être réalisés pour optimiser cette 
technique, avec des fraises et/ou pointes différentes à des vitesses de rotation réduites ; ainsi 
nous pourrons en apprécier réellement l’incidence sur la quantité d’ADN extraite. 
2. Approche méthodologique 
Nous avons rencontré un autre problème d’importance lors de ce travail de thèse : la majorité 
des prélèvements néolithiques étudiés ont été fouillés, nous l’avons dit, il y a souvent de 
nombreuses années et ont été abondamment manipulés depuis. Il n’a pas été possible de 
prélever et d’analyser de l’ADN de tous les intervenants en contact avec les échantillons, et donc 
de garantir que l’ADN extrait n’est pas un ADN contaminant déposé sur l’échantillon pendant ou 
après la fouille des squelettes. Cela a été d’autant plus problématique pour les échantillons 
isolés, où seul l’ADN mitochondrial a pu être analysé : l’obtention d’une séquence 
mitochondriale unique pour chaque prélèvement ne garantit pas que l’ADN extrait est bien 
endogène.  
Certaines contaminations lors de la fouille et/ou lors du lavage des ossements, plus 
particulièrement, peuvent fournir un ADN dégradé et fragmenté, difficilement éliminable, qui 
peut être confondu avec l’ADN propre de l’échantillon, sans que cela soit visible si celui-ci n’est 
pas conservé au sein de l’échantillon lors de sa découverte (Sampietro et al. 2006). Ceci est 
d’autant plus problématique, que la plupart des sites archéologiques ont été fouillés par des 
équipes de recherche européennes ; les haplogroupes des chercheurs sont probablement, dans 
l’ensemble, identiques à ceux attendus pour ces échantillons anciens européens. 
Ainsi, les échantillons des sites de Linatzeta, Franchthi et Téviec, ont, tous les trois, fourni une 
séquence d’ADN mitochondriale claire. Pour autant, aucun contrôle ne permet de savoir si cet 
ADN unique est bien celui de l’individu inhumé ou celui d’un des chercheurs qui a étudié 
l’ossement. 
Pour les deux sites de l’Avellaner et des Treilles, ce problème n’était pas posé : nous avons 
obtenu des profils autosomaux clairs et différents pour tous les sujets, également distinguables 
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de ceux des dernières personnes en contact avec ces échantillons (personnel des musées et 
membres du laboratoire) et surtout sans aucun mélange. Cela suppose qu’il n’y a bien qu’un seul 
ADN source à l’origine de chaque profil. 
Dans l’ensemble, ces premiers résultats de thèse indiquent que s’il est bien possible d’extraire de 
l’ADN de certains spécimens anciens du sud de l’Europe,  il est nécessaire d’adopter une 
stratégie expérimentale particulière. Il semble non seulement indispensable de répliquer de 
nombreuses fois les analyses, afin d’être sur d’avoir extrait un ADN unique, mais aussi d’étudier 
le plus possible d’échantillons du même site archéologique afin de vérifier que l’ADN obtenu est 
bien différent pour chaque prélèvement. L’approche méthodologique utilisée pour les sites de 
l’Avellaner et des Treilles, à savoir une analyse de plusieurs types de marqueurs localisés a la 
fois sur l’ADN mitochondrial, le chromosome Y et les autosomes semble être incontournable, 
pour prouver l’authenticité des résultats produits à partir d’échantillons humains anciens. 
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III. La grotte de l’Avellaner 
La réalisation d’analyses génétiques sur les échantillons de l’Avellaner, présentait un intérêt 
double. Les datations réalisées sur divers ossements suggéraient une utilisation de la  cavité 
comme grotte sépulcrale au début du 5ème millénaire avant J.-C. Les sujets inhumés 
appartenaient aux premières communautés d’agriculteurs en place, après la transition 
néolithique dans le nord de l’Espagne. L’analyse de leur pool génétique était donc 
particulièrement intéressante pour estimer l’impact et les modalités de dissémination du 
Néolithique dans le bassin méditerranéen. De plus, au vu de l’état fragmenté des ossements, peu 
de données avaient pu être obtenues lors d’études anthropologiques classiques. Nous avons 
donc également essayé de mieux comprendre le contexte et les pratiques funéraires utilisées 
dans cette cavité, à une période ou les grottes sépulcrales n’étaient pas abondantes et sont de 
par le fait, assez mal documentées. 
1. Origine biogéographique des individus d’Avellaner 
La détermination des haplogroupes mitochondriaux et du chromosome Y permet d’avoir un 
premier aperçu des lignées génétiques présentes au début du Néolithique et donc de l’origine 
maternelle et paternelle des premiers agriculteurs.  
1.1. Les données mitochondriales 
Les 4 haplotypes mitochondriaux différents, retrouvés au sein des 7 individus identifiés, 
correspondent à des lignées qui sont de nos jours très fréquentes partout en Europe et au 
Proche Orient ; ceci est peu informatif quant à l’origine maternelle exacte des individus. Ils 
correspondent cependant à des haplogroupes dont l’introduction en Europe a été plutôt associée 
à des migrations antérieures à la période néolithique : les haplogroupes U5, K1a, T2b, H3 
(Richards et al. 2002; Soares et al. 2010). U5 serait ainsi une des plus anciennes lignées 
maternelles européennes introduites depuis les régions du Proche Orient. K1a et T2b, également 
d’origine proche orientale, seraient arrivés plus tardivement, à la fin du Paléolithique supérieur. 
Enfin H3 correspondrait à une lignée typiquement européenne, apparue pendant les dernières 
glaciations au niveau du refuge Franco-Cantabrien, elle se serait répandue dans le nord de l’ 
Europe après le dernier réchauffement climatique, il y a – 13 000 ans (Achilli et al. 2004; Pereira 
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et al. 2005).  L’ensemble des lignées présentes suggère en tout cas une origine maternelle 
ancienne. 
1.2. Les données du chromosome Y 
Les haplotypes Y suggèrent eux une origine paternelle beaucoup plus récente. Les 2 haplotypes 
différents retrouvés chez les 6 individus masculins appartiennent tous deux à deux 
haplogroupes dont l’introduction, en Europe, est liée à l’expansion néolithique, et plus 
précisément aux sous haplogroupes G2a et E1b1b1a1b.  
1.2.1. G2a 
G2a appartient au macro-haplogroupe G, clairement décrit comme l’un des principaux 
marqueurs associés à l’expansion néolithique en Europe (Semino et al. 2000; Morelli et al. 2010). 
Actuellement, ce sous-haplogroupe est relativement rare en Europe occidentale, il est surtout 
retrouvé au sein des populations caucasiennes (Battaglia et al. 2009).  
Les calculs d’haplotypes partagés montrent cependant que la lignée des individus de l’Avellaner 
n’est pas présente dans le Caucase de nos jours et qu’elle est particulièrement fréquente en 
Méditerranée centrale, dans le nord de l’Italie  notamment (voir Figure 26).  
Cette répartition suggère plutôt une origine méditerranéenne de cet haplotype, ce qui est 
compatible avec la voie méditerranéenne de diffusion du Néolithique décrite par les 
archéologues. Elle fait pressentir l’existence probable d’un couloir de migration depuis le nord 
de l’Italie, jusqu’au nord de l’Espagne, pendant la période néolithique.  
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Figure 26 : Fréquences de l'haplotype G2a retrouvé chez 5 individus de l’Avellaner au sein des 
populations européennes actuelles 
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1.2.2. E1b1b1a1b 
E1b1b1a1b (anciennement E1b1b1a2) est le sous haplogroupe E le plus représenté en Europe 
aujourd’hui. Il est actuellement particulièrement fréquent en Grèce et dans le sud de la péninsule 
balkanique, où il aurait été introduit pendant la période mésolithique, et d’où il aurait diffusé 
depuis (Cruciani et al. 2007; King et al. 2008; Battaglia et al. 2009). La plupart des travaux 
démontre que cette dernière diffusion aurait pu avoir lieu pendant la période néolithique, le long 
des côtes méditerranéennes (Battaglia et al. 2009), le long du système fluvial « Vardar-Morava-
Danube » (Pericic et al. 2005), ou encore pendant les expansions liées à l’âge du bronze (Bird 
2007; Cruciani et al. 2007; King et al. 2011). La présence de cet haplotype au sein d’échantillons 
du début du Néolithique espagnol confirme que cet haplogroupe était déjà bien présent en 
Europe Occidentale dans les premiers temps du Néolithique, même s’il a également pu être 
massivement réintroduit plus tard, pendant l’âge des métaux. 
Les analyses d’haplotypes partagés (annexe 3.C.), montrent que cet haplotype est retrouvé chez 
des individus appartenant à l’ensemble des sous haplogroupes de E1b1b1 inclus dans la base de 
données. Avec seulement les 7 marqueurs utilisés pour les calculs d’haplotypes partagés, il n’est 
donc pas possible de déterminer la répartition actuelle de l’haplogroupe E1b1b1a1b 
uniquement, et donc d’avoir une vision caractéristique de la diffusion de ce sous haplogroupe 
durant la transition néolithique.  
Pour pallier ce manque de résolution,  nous avons donc décidé de comparer directement notre 
haplotype, uniquement avec de profils Y retrouvés dans la littérature, directement associés au 
marqueur V13 (King et al. 2008; Battaglia et al. 2009; Caratti et al. 2009; Di Gaetano et al. 2009; 
King et al. 2011) pour réaliser un network, afin de visualiser uniquement la répartition actuelle 
de notre lignée. Ces investigations ont montré que notre haplotype est actuellement retrouvé 
chez des individus Albanais, Bosniaques, Grecs, Italiens, Siciliens, Corses et Français de 
Provence, c'est-à-dire à la fois des individus de l’est, du centre et de l’ouest de la Méditerranée  
(voir figure 27). Cette répartition est d’ailleurs parfaitement concordante avec l’existence d’une 
diffusion de l’haplotype d’est en ouest, du sud des Balkans jusqu’au nord de l’Espagne, le long 
des cotes méditerranéennes. 
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Figure 27 : Median Joning Network E-V13 réalisé à partir des différents haplotypes attribués à 
l’haplogroupe E1b1b1a1b (King et al. 2008; Battaglia et al. 2009; Caratti et al. 2009; Di Gaetano 
et al. 2009; King et al. 2011) et haplotype de l’individu Ave07.  
Ce median joning Network a été généré à partir des données des 7 loci DYS19, DYS390, DYS391, 
DYS392, DYS393, DYS389I and DYS389II avec la version 4.5.1.6. du logiciel Network. Pour éviter 
un trop grand nombre de réticulations, les données ont été pré-processées en utilisant l’option 
« star contraction » et la valeur attribuée à chaque loci a été pondérée selon la variance allélique 
observée d’après les valeurs données dans (Qamar et al. 2002), (n=215). 
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Au final les haplotypes G2a ou E1b1b1a1b retrouvés au sein de nos individus masculins de la 
grotte de l’Avellaner correspondent à des haplogroupes typiquement néolithiques. Ils 
présentent une répartition actuelle plutôt méditerranéenne. L’origine paternelle des hommes de 
l’Avellaner semble donc pouvoir être reliée à la diffusion néolithique le long de la Méditerranée, 
que ce soit depuis le Proche Orient ou le sud des Balkans. Cela montre également que cette 
diffusion méditerranéenne n’a probablement pas été un mouvement uniforme depuis le foyer 
primaire du Néolithique. La présence de l’haplogroupe E1b1b1a1b notamment, suggère la 
diffusion d’individus masculins convertis à l’économie néolithique et d’origine balkanique, qui 
auraient apportés avec eux les techniques agropastorales jusque dans l’ouest de l’Europe. 
2. Recrutement et pratiques funéraires 
Les inhumations datant du début de la période néolithique sont relativement rares dans la partie 
nord occidentale de la Méditerranée. La plupart du temps, les défunts étaient inhumés 
préférentiellement en posture latérale fléchie, dans de petites fosses individuelles ou de petites 
cuvettes creusées au sein de grottes, de petits abris rocheux.  
La grotte sépulcrale de l’Avellaner est un peu différente puisqu’elle regroupe à elle seule près 
d’une vingtaine de squelettes au sein de 3 petites cavités indépendantes, probablement des 
dépôts successifs (Bosch and Tarrus 1991; Chambon 2003). Malheureusement, la fragmentation 
et la crémation des ossements ne permettent pas ou peu de caractériser réellement les individus 
inhumés et de mieux comprendre grâce aux études anthropologiques classiques, le recrutement 
funéraire utilisé dans cette grotte. 
Dans ce contexte, les investigations génétiques réalisées sur les ossements ont permis de 
caractériser en tout, 7 des 19 individus selon le nombre minimal d’individus déduits de l’étude 
des pièces osseuses (Bosch and Tarrus 1991), et d’en déterminer le sexe (6 hommes pour une 
femme).  
Les données produites ne sont bien évidemment pas représentatives de l’ensemble des 
individus inhumés, mais ces résultats apportent des informations inédites sur les individus 
enterrés à cet endroit. En effet, bien qu’aucun lien de proche parenté n’ait pu être mis en 
évidence, grâce à l’analyse des profils autosomaux, les haplotypes retrouvés suggèrent qu’il ne 
s’agit pas d’individus inhumés au hasard. Les haplotypes Y notamment, sont identiques pour 5 
des 6 sujets masculins, ce qui indique qu’ils appartenaient tous les 5 à une même lignée 
paternelle. Les dépôts au sein de cette cavité correspondaient probablement aux morts d’une 
même communauté qui devait être établie plus ou moins durablement à proximité de la grotte.  
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Les données génétiques sont, de plus, particulièrement intéressantes, car l’ensemble des 6 
individus masculins portent des haplogroupes qui auraient été introduits en Espagne pendant la 
transition néolithique. Or, la quasi absence de mobilier funéraire et la simplicité des 
inhumations suggèrent que les rites funéraires utilisés étaient plutôt hérités de la période 
mésolithique (Guilaine and Manen 2007; Beyneix 2008) et donc d’origine locale. Cela met en 
évidence l’importance probable du rôle joué par « le substrat mésolithique » pendant la mise en 
place de l’économie néolithique, en Méditerranée occidentale et confirme que la néolithisation 
de l’Europe a été bien plus complexe que le premier modèle proposé : celui d’un remplacement 
des populations existantes par les premiers agriculteurs venus du Proche Orient. 
3. Conclusion sur la grotte de l’Avellaner 
Les données génétiques produites à partir des prélèvements réalisés sur les individus de la 
grotte de l’Avellaner représentent, à l’heure actuelle, les premières données existantes sur les 
lignées paternelles présentes au début du Néolithique pour le sud de l’Europe.  
Dans l’ensemble, elles suggèrent une origine maternelle ancienne, avec la présence de lignées 
probablement déjà arrivées en Europe depuis la fin du Paléolithique et une origine paternelle 
plus récente, avec des lignées paternelles liées à l’expansion néolithique.  
Elles permettent en tout cas d’attester de la présence des deux haplogroupes Y, G2a et 
E1b1b1a1b, il y a – 7000 ans en Europe occidentale. Elles apportent aussi un éclairage nouveau 
sur le recrutement funéraire de cette grotte sépulcrale particulière, puisqu’elles laissent 
envisager que la cavité était probablement utilisée par un seul et même groupe. 
Ces résultats n’ont bien entendu été obtenus que sur 7 individus. Cela ne permet pas de rendre 
compte de l’ensemble de la variabilité génétique présente au début du Néolithique au sein des 
premières communautés agropastorales du nord de l’Espagne, ni de conclure réellement sur les 
pratiques funéraires en vigueur.  
Cela laisse penser, cependant, que la diffusion des hommes pendant la transition néolithique, a 
pu être plus importante que celle des femmes. 
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IV. La grotte des Treilles 
Le but des analyses paléogénétiques était ici encore double. Il s’agissait de comprendre la 
structure génétique du groupe ayant utilisé la cavité comme nécropole, mais aussi de 
caractériser la diversité présente dans le pool génique de ces spécimens, datant de la toute fin de 
la période néolithique. 
1. Structure génétique du groupe des Treilles 
Dans l’ensemble, la faible diversité retrouvée lors de l’analyse des haplotypes Y, ainsi que la 
présence de liens de proche parenté entre au moins 5 des 22 hommes de la cavité (liens de type 
père-fils ou frères) suggèrent, ici aussi, qu’un seul groupe social utilisait la grotte pour 
l’inhumation d’une partie de ces membres.  
La diversité génétique retrouvée, nous renseigne également sur l’organisation sociale du groupe 
des Treilles. En effet chez les populations modernes, une telle structure génétique sexe-
spécifique, à savoir une diversité génétique mitochondriale élevée, combinée à une diversité des 
haplotypes Y-STR faible, tend à prouver une organisation sociale particulière de type patrilocale, 
c'est-à-dire des sociétés où les femmes viennent vivre sur le lieu de résidence de leurs « maris ». 
Effectivement, au sein de ces sociétés, il y a peu d’échanges entre les différentes populations 
masculines ; ceci se traduit par une faible diversité observée au niveau des marqueurs du 
chromosome Y, couplée à une grande différence inter-populationnelle (Besaggio et al. 2007).  
L’existence de sociétés patrilocales et exogames à la fin de la période néolithique a d’ailleurs déjà 
été évoquée grâce à l’analyse isotopique du strontium contenu dans des dents extraites de 
squelettes anciens. En effet, le ratio entre les deux isotopes du strontium, un des éléments 
chimiques constituant l’émail dentaire, varie d’un individu à l’autre. L’émail se formant au 
moment de l’enfance, ce rapport change en fonction des aliments ingérés et est donc dépendant 
de la nature des sols. Cela va permettre de définir l’environnement géologique dans lequel les 
individus grandissent. Ces données isotopiques peuvent être utilisées pour déduire le lieu de vie 
d’un individu pendant son enfance, et aussi pour identifier ses déplacements ultérieurs. 
L’analyse des échantillons provenant du site d’Eulau en Allemagne, datés d’une période similaire 
à celle des individus des Treilles, a révélé que si les individus masculins inhumés présentaient 
bien un rapport isotopique du strontium compatible avec une origine locale, l’analyse des dents 
des femmes indiquait plutôt une origine géologique différente (Haak et al. 2008). Cette étude 
Discussion 
 
 
 
114 
suggère donc que les hommes auraient eu, là aussi, un comportement plutôt sédentaire, au sein 
de leur groupe natal dans une même zone géologique alors que les femmes seraient venues de 
zones plus éloignées, et donc d’autres groupes familiaux.  
Un autre fait marquant, obtenu sur la structure globale du groupe des Treilles est que sur les 24 
individus pour lesquels le sexe a pu être déterminé, 22 sont des hommes. L’étude 
anthropologique aurait également mis en évidence ce sexe ratio particulier puisque sur les 30 os 
coxaux analysés pour cette collection, 2/3 avaient également été attribués à des individus 
masculins (Balsan and Costantini 1972). La cavité sépulcrale semblait donc réservée plutôt à des 
hommes apparentés, puisque la majorité des sujets masculins inhumés appartiennent à la même 
lignée génétique.  
Au final, la diversité particulière trouvée et la surreprésentation d’hommes apparentés au sein 
de la grotte, laissent transparaitre une organisation de type patriarcale du groupe des Treilles. 
Il faut toutefois garder à l’esprit que nous ne sommes pas en présence d’une population au sens 
anthropologique du terme et que donc la diversité génétique et les parentés trouvées au sein de 
ce groupe peuvent avoir été aussi très influencée et biaisée par un recrutement funéraire 
particulier ou des pratiques de type prélèvements secondaires de certains ossements (pratiques 
courantes au Néolithique en France) (Chambon 2003). Il est très difficile d’essayer de déduire 
des relations sociales à partir de l’étude de sépultures ou de restes humains anciens. Il ne s’agit 
donc là, que d’une hypothèse difficilement vérifiable. 
2. Origine biogéographique des individus des Treilles 
2.1. Les données mitochondriales 
Les 13 haplotypes mitochondriaux détectés au sein des 29 individus anciens des Treilles 
correspondent, pour la plupart, à des haplogroupes dont l’introduction en Europe est reliée à 
d’anciens évènements démographiques. Ainsi 52 % des individus portent les haplogroupes U, 
U5, HV0, X2, K1a ou T2b qui auraient été introduits en Europe depuis le Proche Orient pendant 
le Paléolithique Supérieur, et 28% appartiennent à des haplogroupes apparus pendant les 
dernières glaciations et seraient originaires de la zone franco-cantabrienne (H1, H3, V, or U5b1c) 
(Richards 2003; Achilli et al. 2004; Soares et al. 2010). Seuls 6 individus soit environ 20 % des 
sujets, portent un haplogroupe associé à la propagation de l'agriculture en Europe, 
l’haplogroupe J1 (Logan 2008).  
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Pour l’haplogroupe U5, présent chez 5 des 29 individus (137, 195, 575, 579 et 611), la diversité 
haplotypique trouvée est particulièrement importante puisque chacun des 5 spécimens U5 
portent un haplotype différent. Cela laisse penser que cet haplogroupe, d’ailleurs décrit comme 
l’un des plus anciens en Europe, était déjà présent à la fin du Néolithique depuis plusieurs 
millénaires, période pendant laquelle il a pu se diversifier. Au contraire, les 6 individus J1 (139, 
209, 583, 587, 612, 616) portent tous exactement le même haplotype, ce qui est compatible avec 
une arrivée tardive de l’haplogroupe J1 pendant la transition néolithique. 
La diversité mitochondriale trouvée est, en fait assez similaire à celle des populations 
européennes actuelles, puisque comme aujourd’hui, la majorité des haplogroupes présents 
correspondent à des lignées très anciennes (Richards 2003). Cela suggère qu’il y avait déjà, à la 
toute fin de la période néolithique, une forte contribution paléolithique dans le patrimoine 
mitochondrial. Cela suppose également qu’il n’y pas eu de modification drastique dans le pool 
génique mitochondrial depuis cette période jusqu’à nos jours. 
Les lignées maternelles des Treilles sont, au final, largement représentées au sein de l’ensemble 
des populations européennes et proche orientales actuelles (Figure 28). La diversité 
mitochondriale trouvée et les calculs de lignées partagées ne permettent donc pas d’être très 
précis quant à l’origine maternelle des individus.  
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Figure 28 : Pourcentage d’haplotypes mitochondriaux partagés entre le groupe des Treilles et 
les populations européennes et proche orientales 
actuelles
 
  
Le détail des valeurs pour chaque pays/population est disponible en Annexe (4.A.). 
Les pays/populations pour lesquels nous avions moins de 35 haplotypes différents ne sont 
pas pris en compte sur cette carte (Danemark, Autriche, Bulgarie et France (Var)) 
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2.2. Les données du chromosome Y 
Les haplotypes Y des individus des Treilles, sont eux, beaucoup moins diversifiés que les lignées 
mitochondriales. Seuls trois haplotypes différents ont été trouvés pour les 22 individus 
masculins appartenant seulement à deux haplogroupes I2a1 (individus 577 et 596) et surtout 
G2a pour plus de 90 % des individus masculins.  
I2a1 serait un haplogroupe originaire de la zone refuge des Balkans pendant les derniers 
grandes glaciations, qui aurait colonisé l’ouest de l’Europe pendant l’expansion post-glacière, au 
début de l’holocène (Rootsi et al. 2004). G2a est, nous l’avons vu lors de l’analyse des 
échantillons de l’Avellaner, un haplogroupe typiquement associé à l’expansion néolithique. 
La faible diversité génétique paternelle trouvée, provoquée soit par une organisation sociale 
type patrilocale du groupe des Treilles, soit par un recrutement funéraire particulier n’est 
clairement pas le reflet de la diversité masculine totale de la fin du Néolithique dans le sud de la 
France, mais dans tous les cas, elle semble indiquer que la majorité des individus masculins 
inhumés au sein de cette grotte portaient un haplogroupe associé à l’introduction de 
l’agriculture en Europe occidentale.  
Les haplotypes Y des Treilles sont, de plus, présents aujourd’hui uniquement chez des 
populations méditerranéennes, plus particulièrement dans le centre et l’ouest de la 
Méditerranée (Figure 29). Cette répartition particulière est compatible avec une migration 
d’individus masculins, depuis le Proche Orient le long des côtes méditerranéennes. 
Cela suggère que l’origine masculine des individus des Treilles est également à chercher du coté 
des cultures néolithiques à céramiques imprimées du sud de l’Europe et donc serait associée à la 
voie méditerranéenne de la néolithisation de l’Europe. 
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Figure 29 : Pourcentage d’haplotypes Y partagés entre le groupe des Treilles et les populations 
européennes et proche orientales actuelles. 
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2.3. La persistance de la lactase  
La persistance de la lactase est un phénomène qui serait apparu il y a environ - 7500 ans, en tout 
cas, en ce qui concerne le continent européen, dans une aire géographique comprise entre le 
nord des Balkans et le centre de l’Europe, plus précisément au niveau de la région d'origine de la 
culture de la céramique linéaire (localisée actuellement au Nord-ouest de la Hongrie et le Sud-
ouest de la Slovaquie).  
L’allèle T en position 13910, la principale mutation associée à cette capacité, serait en fait 
directement relié au développement croissant de l’élevage des bovins au cours du sixième 
millénaire avant notre ère ; la consommation de lait permettant un apport calorique 
particulièrement intéressant pour ces premières sociétés paysannes (Itan et al. 2009). 
L’apparition de la persistance de la lactase serait donc liée au début de l’industrie laitière et de 
l’élevage des bovidés en Europe centrale, à une période où dans le sud de l’Europe, l’élevage était 
plutôt tourné vers les ovi-capridés (régions où historiquement le lait est plutôt consommé 
fermenté). 
Pour les échantillons anciens des Treilles, l’allèle T, l’allèle associé à cette capacité particulière, 
n’a jamais été retrouvé. Cette absence suggère qu’il n’y avait probablement pas eu (ou peu) de 
contacts entre les populations du nord et du centre de l’Europe (où la mutation serait apparue) 
et les individus des Treilles, tout au moins avant la fin de la période néolithique. Ce résultat 
corrobore d’ailleurs les données archéologiques puisque la plupart des restes animaux 
retrouvés au sein de la cavité, étaient des fragments d’os de chèvres et/ou des moutons 
principalement. 
Dans tous les cas, cette analyse concorde avec les résultats précédemment obtenus avec les 
marqueurs du chromosome Y, à savoir que le pool génique des individus des Treilles a été 
influencé pendant la période néolithique, principalement par des migrations qui ont eu lieu 
plutôt le long des côtes méditerranéennes. 
3. Conclusion sur la cavité des Treilles 
L’analyse des échantillons des Treilles est particulièrement intéressante : elle porte pour la 
première fois, sur un ensemble d’individus inhumés au sein d’une sépulture collective de la fin 
du Néolithique. Des résultats ont pu être obtenus sur 29 individus, ce qui représente un nombre 
conséquent de sujets pour des analyses paléogénétiques humaines.  
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Les résultats ont permis de comprendre le recrutement funéraire de la cavité, à savoir 
principalement des hommes apparentés, mais aussi de détecter des liens de proche parenté 
entre des individus inhumés il y a plus de 5000 ans.  
La détermination des haplogroupes a également fourni un aperçu du pool génique d’un groupe 
ayant vécu les prémices de la transition avec les âges du cuivre. Elle permet de confirmer, pour 
la première fois grâce a des données moléculaires anciennes, que le flux de gènes apporté lors de 
la néolithisation de l’Europe, est probablement principalement lié à des migrations tout le long 
du bassin méditerranéen, grâce à l’analyse de plusieurs types de marqueurs de l’ADN 
mitochondrial, mais surtout du chromosome Y et d’un SNP autosomal. 
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V. Le Dolmen de la Pierre Fritte 
Le site archéologique du Dolmen de la Pierre Fritte est situé à Yermenonville, dans le 
département de l’Eure et Loire. Il n’intéresse donc pas directement la voie méditerranéenne de 
la néolithisation. Si les résultats obtenus pour ce site n’ont pas été pris en compte dans la 
réflexion globale menée sur l’impact de la transition néolithique en méditerranée, ils permettent 
toutefois d’apporter de nouvelles données sur les lignées génétiques présentes dans le bassin 
parisien à la fin de la période néolithique. 
Nous avons pu déterminer les haplotypes mitochondriaux et du chromosome Y de 2 des 3 
individus pour lesquels nous avions reçu des prélèvements. Ces deux individus appartiennent 
aux mêmes haplogroupes : l’haplogroupe mitochondrial K et l’haplogroupe Y I2a1. Tous les deux 
correspondent à des haplogroupes qui auraient été introduits en Europe avant la transition 
néolithique. Ils sont encore présents en Europe aujourd’hui (Rootsi et al. 2004; Soares et al. 
2010). Ces deux haplogroupes ont également été retrouvés chez les sujets des Treilles, c'est-à-
dire chez des individus datant à peu près de la même période (néolithique final) et ayant vécu 
dans le sud de la France. Ceci est compatible avec la présence de ces haplogroupes sur le 
territoire ouest européen ancienne et antérieure à la transition néolithique.   
Les calculs d’haplotypes partagés montrent que les haplotypes Y des Treilles et de la Pierre 
Fritte, attribués à l’haplogroupe I2a1, sont actuellement particulièrement fréquents aujourd’hui 
en Sardaigne, respectivement 2 et 9 % des haplotypes sardes totaux. Or, actuellement en 
Sardaigne la fréquence du sous haplogroupe I2a1a est de plus de 40 % et serait le reflet d’un des 
premiers peuplements de l’île il y a 9000 ans (Zei et al. 2003; Rootsi et al. 2004). Il est possible 
que les haplotypes Y des Treilles et de la Pierre Fritte soient également liés à cette vague de 
peuplement qui aurait concerné la Sardaigne mais aussi tout l’ouest de l’Europe après la 
dernière maximum glacière. (Francalacci et al. 2009). Là aussi, ce résultat semble confirmer que 
la présence de l’haplogroupe I2a1 serait antérieure à l’expansion néolithique en Europe. 
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VI. Synthèse sur l’apport des analyses pour la 
compréhension de la mise en place du 
Néolithique dans le sud de l’Europe 
Jusqu’à présent, il n’existait que très peu de données génétiques obtenues à partir de spécimens 
néolithiques du sud de l’Europe. Les analyses menées dans le cadre de ce travail de thèse et plus 
particulièrement celles menées sur les sites de l’Avellaner et des Treilles, apportent donc pour la 
première fois, des données concrètes sur les lignées génétiques présentes au début du 
Néolithique, dans le nord est de l’Espagne et le sud de la France juste avant la transition avec 
l’âge des métaux.  
Le premier fait marquant dans les résultats obtenus est qu’il semble exister une certaine 
similarité concernant la structure génétique des deux groupes étudiés. En effet, dans ces deux 
sépultures de plus de 2000 ans d’écart, les individus portent des haplogroupes mitochondriaux 
assez diversifiées, dans l’ensemble plutôt anciens et encore largement représentés au sein des 
populations européennes actuelles. Les haplogroupes Y sont, eux, beaucoup moins variés, plus 
rarement retrouvés actuellement (principalement en ce qui concerne l’haplogroupe G2a), et 
plutôt reliés avec l’expansion néolithique. Cela suggère peut être, une longue période de 
continuité génétique du début jusqu’à la fin du Néolithique, dans la région nord occidentale de la 
Méditerranée. 
1. Comparaison des résultats avec les analyses précédentes 
Il n’existe actuellement pas d’autre sépulture néolithique pour laquelle le même type d’analyse a 
pu être réalisé pour confirmer ce premier constat. Seul l’ADN mitochondrial a été examiné, lors 
des études précédentes, menées sur des échantillons néolithiques du sud de l’Europe. Que se soit 
sur les échantillons espagnols de Catalogne de Granollers (Sampietro et al. 2007) ou les 
échantillons basques anciens (Izagirre and de la Rua 1999), tous présentent des haplogroupes 
mitochondriaux qui sont encore fréquents aujourd’hui ; ceci, conforte l’hypothèse d’une origine 
maternelle ancienne des individus du Néolithique du sud de l’Europe que l’on retrouve aussi 
chez les populations actuelles. 
Un résultat particulièrement intéressant est que nous n’avons jamais retrouvé l’haplogroupe 
N1a au sein de nos échantillons anciens. Pour rappel N1a, est un haplogroupe relativement rare 
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de nos jours en Europe puisqu’il représente moins de 0.2% des haplogroupes européens actuels, 
contre 15% des haplogroupes identifiés chez des individus néolithiques appartenant à la culture 
rubanée (Haak et al. 2005; Haak et al. 2010). Il a également été trouvé chez un individu inhumé à 
Prissé-la-Charrière sur la côte atlantique française, il y a 6200 ans (Deguilloux et al. 2010).  
L’absence de cet haplogroupe au sein de nos échantillons ou des autres échantillons néolithiques 
sud-européens (Izagirre and de la Rua 1999; Di Benedetto et al. 2000; Sampietro et al. 2007) 
montre que la diffusion du Néolithique n’a probablement pas été un mouvement uniforme sur 
tout le territoire européen. De plus, cela coïncide parfaitement avec les données archéologiques 
qui identifient deux voies distinctes lors de la néolithisation de l’Europe, une au nord et au 
centre caractérisée par la propagation des cultures à céramique rubanée, qui seraient donc au  
niveau moléculaire caractérisée par la présence de l’haplogroupe N1a et une autre le long de la 
méditerranée avec l’expansion des cultures à poterie imprimée où cet haplogroupe serait absent. 
Pour résumer, les données obtenues sur l’ADN mitochondrial n’apportent pas réellement de 
nouveauté, mais confortent et confirment les études précédentes.  
Dans le sud de l’Europe, il semble donc bien exister une certaine continuité génétique depuis le 
début du Néolithique jusqu’à aujourd’hui. La contribution réelle des lignées associées à 
l’expansion néolithique n’y apparait pas majoritaire. Au sein des échantillons des Treilles, elle 
peut être évaluée à 20 %. Cette valeur est finalement assez proche des 15% proposés par 
Richards lors de l’analyse des populations modernes (Richards 2003). 
2.  Premières données sur les lignées masculines 
Le résultat le plus marquant de ce travail de thèse concerne, en fait, les données obtenues sur 
l’ADN nucléaire et plus particulièrement sur le chromosome Y.  
L’étude des deux sites principaux permet, pour la première fois grâce à des données génétiques 
obtenues à partir de spécimens humains anciens, de connaitre une partie des lignées masculines 
présentes au Néolithique dans la sud ouest de l’Europe. Cela confirme que les haplogroupes 
I2a1, E1b1b1a1b et G2a étaient bien présents au néolithique dans le nord ouest de la 
Méditerranée. 
La découverte de l’haplogroupe G2a est particulièrement intéressante. Cet haplogroupe qui est 
relativement rare aujourd’hui dans la même région (par exemple < 1% en Espagne (Alonso et al. 
2005), semble avoir été beaucoup plus présent à la période néolithique. Il est évident que sa 
fréquence très élevée au sein de chacun des deux sites néolithiques est probablement due à un 
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recrutement funéraire particulier, mais le fait de le retrouver chez des individus ayant vécu à 
2000 ans d’écart suggère, cependant, qu’il devait être plus fréquent à l’époque qu’aujourd’hui. 
Afin d’évaluer au mieux, l’affinité entre les haplotypes G2a anciens et ceux présents en Europe 
aujourd’hui, nous avons réalisé un network avec les haplotypes des Treilles et de l’Avellaner, 
mais aussi avec tous ceux présents dans la base de données Y, qui ont pu être affiliés à 
l’haplogroupe G2a avec le logiciel Haplogroup Predictor (Figure 30).  
Il démontre clairement que les haplotypes des Treilles (en rouge) et de l’Avellaner (en jaune) 
sont tous, localisés sur une même branche périphérique de l’arbre, qui comprend 
majoritairement des haplotypes proche-orientaux et méditerranéens. Ils sont en tout cas 
clairement différenciés des haplotypes caucasiens (en bleu) pourtant particulièrement fréquents 
aujourd’hui puisque G2a représente environ 30% des haplogroupes présents dans cette région à 
ce jour (Battaglia et al. 2009).  
Cette répartition démontre donc l’existence d’une certaine proximité génétique entre les 
haplotypes provenant des deux sites anciens, pouvant résulter d’une origine commune qui 
semble plutôt méditerranéenne, et qui serait donc compatible avec l’existence d’une diffusion 
méditerranéenne du Néolithique depuis le Proche Orient.  
Cela indique en tout cas que les haplotypes présents au Néolithique ne sont probablement pas à 
l’origine de la plupart des G2a actuels (principalement caucasiens). 
L’haplogroupe G2a, et plus précisément G2a3, a également été retrouvé chez un individu 
néolithique du centre de l’Europe ayant vécu il y a environ 7000 ans (Haak et al. 2010). 
Malheureusement, l’haplotype de ce sujet n’a pas été déterminé. Il n’est donc pas possible de 
savoir si la lignée, retrouvée chez nos échantillons anciens, peut avoir une origine commune 
avec celle retrouvée chez cet individu allemand de la culture rubanée et de fait, de confirmer 
réellement si les différentes lignées de cet haplogroupe ont pu diffuser en parallèle dans le nord 
et dans le sud de l’Europe. 
En résumé, il n’existe actuellement que 31 échantillons masculins provenant de 3 sites 
archéologiques différents pour lesquels l’haplogroupe Y a pu être déterminé : le site des Treilles 
(22), la grotte de l’ Avellaner (6), et le site de Derenburg (3) (Haak et al. 2010). L’haplogroupe 
G2a a été retrouvé chaque fois pour ces 3 sites. 
Le Docteur Eduard Egarter-Vigl, responsable de la conservation au muséum archéologique de 
Bozen-Bolzano, vient, d’annoncer au cours d’une interview, la sortie prochaine d’une publication 
concernant le séquençage total du génome d’Otzi. Il annonce, notamment, en avant première que 
« l’homme des glaces »  appartiendrait aussi à l’haplogroupe G2a, plus précisément au sous 
haplogroupe G2a4. 
Discussion 
 
 
 
125 
Dans l’ensemble, toutes ces données confirment donc bien que G2a semble être un bon 
marqueur de l’expansion néolithique en Europe. 
 
 
Figure 30 : Median Joning Network réalisé à partir des différents haplotypes attribués à 
l’haplogroupe G2a  
Les haplotypes utilisés sont ceux inclus dans la base de données (annexe ) et attribués à 
l’haplogroupe G2a grâce au logiciel Haplogroup Predictor. 
Ce median joning Network a été généré à partir des données des 7 loci DYS19, DYS390, DYS391, 
DYS392, DYS393, DYS389I and DYS389II  avec la version 4.5.1.6. du logiciel Network. Pour éviter 
un trop grand nombre de réticulations, les données ont été pré-processées en utilisant l’option 
« star contraction » et la valeur attribuée à chaque loci a été pondérée selon la variance allélique 
observée d’après les valeurs données dans (Qamar et al. 2002) 
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Un autre résultat marquant ressort de ces analyses, il s’agit de l’absence de l’haplogroupe 
R1b1b2 au sein de nos échantillons anciens. Haplogroupe majoritaire en Europe, il représente 
respectivement plus de 70 et 80 % des haplogroupes Y actuels en France et Catalogne espagnole 
(Balaresque et al. 2010). Son origine n’est pas encore clairement définie (Busby et al. 2011) 
puisque pour certains auteurs il serait présent sur le territoire européen depuis le Paléolithique, 
avant le dernier maximum glacière (Semino et al. 2000; Cinnioglu et al. 2004), alors que des 
études plus récentes proposent que son introduction en Europe serait plutôt liée à l’expansion 
néolithique (Balaresque et al. 2010; Myres et al. 2011). Quoiqu’il en soit, dans les deux cas, sa 
présence au début et la fin de la période néolithique en Europe du sud ouest pouvait être 
attendue. 
Son absence dans nos échantillons peut facilement s’expliquer par le peu de diversité masculine 
retrouvée et par l’échantillonnage réduit. Il est également possible, comme le suggère la 
répartition de son sous-haplogroupe associé au marqueur S116, qu’il ait été plutôt lié à la voie 
danubienne de la néolithisation et qu’il n’ait atteint le sud de l’Europe que dans un second temps 
(Myres et al. 2011). 
Quoi qu’il en soit son absence conforte l’hypothèse d’une discontinuité génétique entre les 
hommes du néolithique et les européens actuels. Cela tend à prouver que la mise en place des 
différentes lignées masculines en Europe a été un processus particulièrement complexe, 
probablement en partie influencé par les différentes expansions démographiques qui ont eu lieu 
pendant la protohistoire. De nouvelles investigations sur des spécimens anciens du sud de 
l’Europe seront nécessaires pour conforter cette hypothèse. 
3.  La persistance de la lactase 
La persistance de la lactase, nous l’avons vu, serait apparue au début du néolithique dans le 
centre de l’Europe probablement associée à la culture « à céramique linéaire » (Itan et al. 2009). 
Actuellement il n’existe que deux autres études menées sur des spécimens anciens recherchant 
l’allèle T en position 13910 polymorphisme caractéristique de cette capacité. 
Sur les 8 individus datant de 5000-5840 av. J.-C. d’Allemagne, de Hongrie, et de Lituanie, l’allèle 
T n’a jamais été retrouvé (Burger et al. 2007).  
Sur 10 sujets provenant de 4 sites archéologiques situés sur des iles de la mer Baltique et datant 
de 2800-2200 av. J.-C. la fréquence de cet allèle est de 5 % (Malmstrom et al. 2010).  
Ces faibles fréquences suggèrent que la capacité à digérer le lait frais à l’état adulte, n’était pas 
encore présente au tout début du néolithique dans le nord de l’Europe et qu’elle ne serait 
Discussion 
 
 
 
127 
apparue, qu’après l’industrie laitière. Cela suppose que l’origine de cette persistance aurait été 
favorisée au sein de populations ou l’industrie laitière présentait un réel avantage. 
Notre étude montre que l’allèle T, n’était également pas présent dans le nord de l’Espagne au 
début du Néolithique (Avellaner). Or, dans les régions méditerranéennes l’élevage des caprinés 
étaient prédominants au Néolithique ancien (Goude 2007). Cela confirme donc que la sélection 
de l’allèle T a bien pu être associée aux cultures du nord de l’Europe, mais aussi à l’élevage des 
bovins dans les premiers temps de la période néolithique. 
Cet allèle T n’a également pas été retrouvé chez les individus des Treilles, c'est-à-dire dans le  
sud de la France, juste avant la transition avec l’âge de métaux. Il n’y aurait donc pas  eu (ou peu) 
d’échanges avant la fin du Néolithique entre les populations du nord de l’Europe et celle du sud, 
puisque l’allèle T n’a pas été transmis. Au niveau agri-culturel, l’échange a également 
probablement été faible puisque dans la culture des Treilles, l’élevage des ovins/caprins est 
encore prédominant. 
4.  Bilan 
Ce travail de thèse s’inscrit au sein d’une discipline encore émergente, la paléogénétique, située 
à la frontière entre plusieurs grands domaines de recherche, ceux de l’archéologie et de 
l’anthropologie d’une part, et celui de la biologie moléculaire d’autre part. Il s’agissait d’inscrire 
cette jeune discipline dans une des grandes thématiques de recherche actuelle en Europe, celle 
de la transition mésolithique/néolithique. 
Nous avons pu mettre en évidence que les nouvelles techniques d’anthropologie moléculaire, 
permettaient d’apporter des informations inédites sur deux plans distincts. A l’échelle d’un site 
sépulcral particulier, l’analyse de certains marqueurs peut permettre de mieux comprendre le 
mode de recrutement mis en œuvre. A l’échelle d’une région, elle permet de caractériser 
certaines voies de migration en traçant à partir d’endroits géographiques précis, la présence de 
grandes lignées génétiques. 
Il est évident que les résultats obtenus ne suffisent pas à eux seuls pour résoudre toutes les  
questions concernant la problématique d’un site archéologique en particulier, ou pour apporter 
des éléments concluants concernant le peuplement du bassin méditerranéen.  Les analyses sur 
les génomes anciens doivent nécessairement s’inscrire dans une approche pluridisciplinaire 
permettant d’approfondir et d’analyser les données génétiques produites et de les mettre en 
perspective avec les données archéologiques existantes.  
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Concernant la grande question du peuplement du bassin méditerranéen, nous avons apporté des 
données nouvelles. Malheureusement, tous les prélèvements réalisés n’ont pas pu être exploités, 
les difficultés techniques rencontrées n’ayant pas permis d’obtenir des données fiables pour 
tous, ce qui empêche d’avoir une vue générale de la diversité génétique au néolithique. En fait, 
même lorsque des résultats authentiques ont pu être obtenus, l’absence de données 
comparables ne permet pas, à l’heure actuelle, d’obtenir une vision fine des phénomènes de 
migrations dans le bassin méditerranéen pendant la transition néolithique. Mais les avancées 
techniques en cours dans le domaine de la biologie moléculaire vont permettre d’analyser 
toujours plus de marqueurs à partir d’un ADN présent en faible quantité, même dégradé, et 
d’obtenir toujours plus d’informations à partir des prélèvements anciens. En parallèle, 
l’ensemble des analyses génétiques menées sur les populations européennes contemporaines,  
vont permettre d’obtenir des résultats de plus en plus résolutifs et fins au sein de chaque lignée 
génétique.   
La paléogénétique est une discipline jeune qui permettra d’obtenir des données de plus en plus 
nombreuses et précises dans un futur proche, ces dernières se révéleront indispensables pour 
répondre au grandes problématiques de peuplement en Europe. 
Ce travail de thèse correspond à une des premières contributions de la paléogénétique pour la 
compréhension de la mise en place du néolithique dans le bassin méditerranéen. S’il ne permet 
pas à lui seul de résoudre cette grande question, il prouve que les investigations moléculaires 
constituent un précieux atout au sein des analyses anthropologiques. Il apporte, grâce à des 
méthodes adaptées, des données, qui serviront de base et de comparaison pour les prochaines 
analyses. Il contribuera à la compréhension de la diversité génétique globale au Néolithique, et 
de l’impact réel de la néolithisation du bassin méditerranéen sur le pool génique des européens 
actuels. 
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La néolithisation de l’Europe a, pendant très longtemps, été associée à un apport massif de 
personnes, uniforme et linéaire, venu du Proche Orient, le berceau original de cette transition. 
Les avancées constantes dans les domaines de l’archéologie et de l’anthropologie permettent 
aujourd’hui, de mieux connaître ce phénomène et de mettre en évidence le caractère hétérogène 
de cette dispersion, dans l’espace ou dans le temps. Mais les synthèses proposées à partir de 
l’étude des génomes des européens actuels ne permettent toujours pas  de comprendre l’impact 
réel qu’a pu avoir la néolithisation sur leur patrimoine génétique.  
Afin de s’affranchir de tous les phénomènes démographiques post-néolithiques ayant 
probablement largement influencé la constitution du pool génique des européens actuels, nous 
avons, dans le cadre de ce travail de thèse, étudié directement l’ADN de spécimens humains 
anciens datant de cette période. 
Nous avons ainsi pu mettre en évidence que malgré les difficultés liées à l’ancienneté des 
échantillons, à leur état de dégradation sous un climat méditerranéen, aux conditions de 
stockage dans des collections de musées, il était encore possible, pour certaines sépultures, d’en 
extraire de l’ADN endogène. Nous avons mis au point une stratégie d’analyse basée sur l’étude 
de plusieurs types de marqueurs qui nous a permis, non seulement d’attester de l’authenticité 
des résultats, de déterminer le sexe des individus et de rechercher d’éventuels liens de proche 
parenté, mais aussi de déterminer l’origine biogéographique des individus. 
Pour les deux sites principaux, les sites de l’Avellaner et des Treilles, l’ensemble des données 
obtenues suggère, globalement, une origine maternelle assez diversifiée et ancienne, ce qui sous 
entend que le substrat mésolithique en place pourrait avoir joué un rôle majeur en ce qui 
concerne l’origine des lignées féminines présentes du début à la fin du Néolithique. 
Au contraire, l’origine paternelle semble beaucoup moins diverse et plus récente, puisque seuls 
3 haplogroupes Y différents ont pu être caractérisés sur les 28 individus masculins totaux pour 
lesquels nous avons obtenu des données Y. Il est clair que le recrutement funéraire mis en 
œuvre au sein des deux cavités sépulcrales, est probablement largement responsable de cette 
faible diversité et que les données obtenues ne représentent probablement pas l’ensemble des 
lignées masculines présentes à l’époque. La présence majoritaire de l’haplogroupe G2a au sein 
des deux sites laisse supposer cependant que sa découverte n’est pas fortuite et qu’il est peut 
être l’un des haplogroupes Y majeurs relié à l’expansion néolithique. 
La comparaison des haplotypes anciens avec ceux présents en Europe aujourd’hui nous apprend 
en tout cas, qu’il existe une probable continuité génétique en ce qui concerne les lignées 
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maternelles, ce qui est cohérent avec les précédentes analyses réalisées sur les spécimens 
néolithiques du sud de l’Europe.  
Bien que nous ne disposions pas de suffisamment de données pour connaître exactement les 
fréquences des différents haplogroupes Y présents durant la période néolithique, il semble que 
G2a soit un haplogroupe quantitativement important à l’époque (en tout cas pour nos 
échantillons), alors qu’il est assez rare aujourd’hui en Europe Occidentale. Cela suggère que les 
expansions liées à l’âge du bronze et/ou du fer ont probablement profondément remanié le 
patrimoine génétique masculin après la mise en place de l’agriculture en Europe. Cela suppose 
que les lignées masculines présentes en Europe aujourd’hui ne seraient pas, majoritairement, 
issues de l’expansion néolithique. 
Ces conclusions ne sont, bien sur, issues que de résultats obtenus principalement pour deux 
sites archéologiques néolithiques de l’ouest de l’Europe. Des analyses supplémentaires seront 
nécessaires, non seulement pour confirmer la probable haute fréquence de l’haplogroupe Y G2a 
au sein des premiers agriculteurs occidentaux, mais aussi pour appréhender de façon plus fine 
l’ensemble des haplogroupes Y réellement présent à cette période.  
L’analyse d’échantillons provenant de sites archéologiques situés plus à l’est du bassin 
méditerranéen parait indispensable pour mieux comprendre le mode de diffusion du 
« package néolithique » le long des côtes méditerranéennes.  
En effet, la néolithisation de la Méditerranée centrale et occidentale, qui a débuté vers 
5900/5800 av. J.-C. à partir des premières cultures à céramiques imprimées du sud est 
adriatique, a diffusé très rapidement jusqu’à la côte atlantique (il y a - 5400 ans av. J.-C.). Les 
données radiocarbones, seules, ne permettent pas de savoir si la diffusion de ces cultures s’est 
faite de proche en proche d’est en ouest car les différents groupes culturels caractérisées 
semblent être apparus plus ou moins simultanément dans les régions côtières du bassin 
méditerranéen (Mazurié de Keroualin 2003). Pour mieux comprendre la genèse des groupes à 
céramique cardiale notamment, il sera particulièrement intéressant d’accéder à des échantillons 
italiens afin de caractériser d’un point de vue génétique, les différences et/ou ressemblances 
entre les populations à céramique Impressa de l’aire adriatique (sud-Italie et Sicile) et celles du 
Cardial franco-ibérique.  
De la même façon, se pose la question de l’origine réelle des premières céramiques imprimées. 
En effet celles-ci diffèrent radicalement des céramiques qui accompagnent les premiers groupes 
néolithiques de Grèce et de la péninsule balkanique où les décors étaient uniquement peints. Or 
les premières données anciennes dont nous disposons semblent indiquer la présence en 
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Espagne d’au moins une lignée génétique masculine qui aurait diffusé pendant la transition 
néolithique depuis les Balkans (l’haplogroupe Y E1b1b1a1b) ce qui pourrait supposer un lien 
entre ces deux grands groupes culturels. Il sera donc aussi particulièrement important 
d’analyser de nouveaux échantillons provenant de la péninsule balkanique. L’analyse des 
marqueurs du chromosome Y devrait nous permettre de tracer l’origine de l’haplogroupe Y 
E1b1b1a1 mais aussi de caractériser l’ensemble de la diversité génétique masculine présente. 
De plus, la région des Balkans semble être une région clé dans le processus de la néolithisation 
de l’Europe car les cultures à céramiques peintes auraient aussi donné naissance aux cultures à 
céramiques linéaires, qui sont à l’origine de la néolithisation du centre et du nord de l’Europe. Il 
sera aussi intéressant de rechercher les haplogroupes mitochondriaux de ces échantillons afin 
de voir si l’haplogroupe N1a qui semble être caractéristique de cette voie danubienne de 
néolithisation était également fréquent au sein de ces groupes culturels. 
Au final, nous pourrons également essayer d’analyser des échantillons provenant des îles est-
méditerranéennes (Crète, Chypre) et du Proche Orient lui-même, afin de confirmer l’origine 
proche orientale de l’haplogroupe G2a, mais aussi d’affiner, dans un second temps, la 
compréhension des premières étapes de la diffusion néolithique à partir du foyer primaire 
européen. 
Il faut cependant garder à l’esprit que, plus nous rechercherons des échantillons voisins du 
Proche Orient, plus nous serons confronté à des échantillons âgés et donc probablement, à de 
l’ADN encore plus dégradé et fragmenté. 
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Annexe 1 : Séquences des amorces utilisées pour l’analyse des SNP d’intérêts 
SNP analysé Amorce PCR 1 Amorce PCR 2 
Taille de l'amplicon 
(en paires de bases) 
Amorce SBE 
H1-J1-G3010A ACGTTGGATGACAATAGGGTTTACGACCTC ACGTTGGATGCGAACCTTTAATAGCGGCTG 88 agagGTTGGATCAGGACATCCC 
H3-T6776C ACGTTGGATGGCTTCCTAGGGTTTATCGTG ACGTTGGATGGGAGGTGAAATATGCTCGTG 100 ATCGTGTGAGCACACCA 
H-C7028T ACGTTGGATGGACATCGTACTACACGACAC ACGTTGGATGATGATGGCAAATACAGCTCC 100 ACGTACTACGTTGTAGC 
HV-C14766T ACGTTGGATGACAAGAACACCAATGACCCC ACGTTGGATGGGGAGGTCGATGAATGAGTG 97 ATGACCCCAATACGCAAAA 
J2-G15257A ACGTTGGATGAAAGAATCGTGTGAGGGTGG ACGTTGGATGTCCCATACATTGGGACAGAC 100 tctTGTGAGGGTGGGACTGT 
J-G13708A ACGTTGGATGGAGAAATCCTGCGAATAGGC ACGTTGGATGCGAAAATAACCCCACCCTAC 90 GAATAGGCTTCCGGCTG 
K1-A10398G ACGTTGGATGGAGTCGAAATCATTCGTTTTG ACGTTGGATGTCTGGCCTATGAGTGACTAC 101 GTTTAAACTATATACCAATTCGG 
K1A-C497T ACGTTGGATGGTTAGCAGCGGTGTGTGTGT ACGTTGGATGCCACTCCCATACTACTAATC 93 TGTGCTGGGTAGGATGGGCG 
K2B-C2217T ACGTTGGATGAGCCACCAATTAAGAAAGCG ACGTTGGATGGGGTGTGAGGAGTTCAGTTA 100 AAAGCGTTCAAGCTCAACA 
K2-T9716C ACGTTGGATGGGGAGACTCGAAGTACTCTG ACGTTGGATGTTCAAGCACTGCTTATTAC 97 CTTGTAGGAGGGTAAAATAGAG 
K-A10550G ACGTTGGATGGGAATACTAGTATATCGCTC ACGTTGGATGGCTATAATGAACAGCGATAG 100 aggATATCGCTCACACCTCAT 
T1-C12633T ACGTTGGATGCATCCCTGTAGCATTGTTCG ACGTTGGATGGATTAATGTTTGGGTCTGAG 100 CCTGTAGCATTGTTCGTTACATGGTC 
T2-A14233G ACGTTGGATGGTTCAACCAGTAACTACTAC ACGTTGGATGGATTCGGGAGGATCCTATTG 95 ACTAATCAACGCCCATA 
T2B-G930A ACGTTGGATGGGTCACACGATTAACCCAAG ACGTTGGATGTTTAGCTTTATTGGGGAGGG 97 CACGATTAACCCAAGTCAATAGAA 
T-A4917G ACGTTGGATGCCCCATCTCAATCATATACC ACGTTGGATGGATGGATAAGATTGAGAGAG 96 CCAAATCTCTCCCTCACTA 
U5B1C-T15191C ACGTTGGATGCTGTCCCAATGTATGGGATG ACGTTGGATGCTCCCGTGAGGCCAAATATC 99 TGGGATGGCGGATAGTA 
U5-T3197C ACGTTGGATGACAAACCCTGTTCTTGGGTG ACGTTGGATGTACTTCACAAAGCGCCTTCC 102 GGGTGGGTGTGGGTATAAT 
U-A12308G ACGTTGGATGGGTTATAGTAGTGTGCATGG ACGTTGGATGCAGCTATCCATTGGTCTTAG 100 gTTGGAGTTGCACCAAAATT 
V-G4580A ACGTTGGATGACCTGAGTAGGCCTAGAAAT ACGTTGGATGACTTGATGGCAGCTTCTGTG 111 CTGAGTAGGCCTAGAAATAAACAT 
X1-T146C ACGTTGGATGCCTATGTCGCAGTATCTGTC ACGTTGGATGGTTCGCCTGTAATATTGAACG 98 TCTGTCTTTGATTCCTGCC 
X2-G1719A ACGTTGGATGACTCCACCTTACTACCAGAC ACGTTGGATGGCCAGGTTTCAATTTCTATCG 98 acaaCTTACTACCAGACAACCTTA 
X-T14470C ACGTTGGATGTGCCTCAGGATACTCCTCAA ACGTTGGATGTTTAGGGGGAATGATGGTTG 87 CAATAGCCATCGCTGTAGTATA 
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Annexe 1, Suite 
 
SNP analysé Amorce PCR 1 Amorce PCR 2 
Taille de l'amplicon 
(en paires de bases) 
Amorce SBE 
Y-E1b1b1a2-V13 ACGTTGGATGTCCCATCTCAATCCCTTAAC ACGTTGGATGACAACAGTGGAGGACAAAGC 100 TTGGCTCAAACTTCCCTTG 
Y-E1b1b1-M35 ACGTTGGATGATCCATGCAGACTTTCGGAG ACGTTGGATGGGTCCCTTTCTATGGATAGC 110 GAGTCTCTGCCTGTGTC 
Y-G2A-P15 ACGTTGGATGCACATGAATAGAGCCAATGC ACGTTGGATGATGGGAATCACTTTTGCAAC 97 ATGCTTGAGGTTCTGAATCTTA 
Y-G2-M287 ACGTTGGATGTATTTACAAAAATGCTTC ACGTTGGATGCTTGTTCATTAAATAATGAT 95 GCTATCCAGACTTGGTATA 
Y-G-M201 ACGTTGGATGCAGCTTCATCCAACACTAAG ACGTTGGATGGTAATTAGTTTCTCAGATCTA 98 CACTAAGTACCTATTACGAAAA 
Y-I2A-P37.2 ACGTTGGATGCAAGCATAGTGATAGGGTGG ACGTTGGATGTCCATTCAGATGGTTGTGGG 101 AGGGTGGGATTGGTTCA 
Y-I2-M438 ACGTTGGATGTTTGGGCCTGGAATGTAGAC ACGTTGGATGCACACAAAAATGAAAAAGCC 100 TGGAATGTAGACTAATGGT 
Y-I-M170  ACGTTGGATGCAGTGAGACACAACCCACAC ACGTTGGATGCTGTGCATTATACAAATTAC 98 CACAACCCACACTGAAAAAAA 
LP-13910 ACGTTGGATGATGTACTAGTAGGCCTCTGC ACGTTGGATGAGGAGGAGAGTTCCTTTGAG 95 GGCAATACAGATAAGATAATGTAG 
 
 
SBE = Single Base Extension
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Annexe 2 : Résultats du clonage effectué sur 4 échantillons 
d’Avellaner 
Ave01 
 1
6
0
9
3
 
1
6
1
9
5
 
1
6
2
2
4
 
1
6
2
7
0
 
1
6
3
1
1
 
CRS T T T C T 
  
Séquençage direct à partir de 2 extraits 
différents 
[ 16020..16383 ] Y   Y Y Y 
[ 16020..16383 ] Y   C   C 
[ 16020..16383 ] Y   C Y Y 
[ 16020..16383 ] Y   C Y C 
  
clone 1 HV1-A [ 16020..16231 ] C   C     
clone 2 HV1-A [ 16020..16231 ] C   C     
clone 3 HV1-A [ 16020..16231 ] C   C     
clone 4 HV1-A [ 16020..16231 ] C   C     
clone 5 HV1-A [ 16020..16231 ] C   C     
clone 6 HV1-A [ 16020..16231 ] C C C     
clone 7 HV1-A [ 16020..16231 ] C   C     
clone 8 HV1-A [ 16020..16231 ] C C C     
clone 1 HV1-B [ 16190..16383 ]     C   C 
clone 2 HV1-B [ 16190..16383 ]     C   C 
clone 3 HV1-B [ 16190..16383 ]     C   C 
clone 4 HV1-B [ 16190..16383 ]     C   C 
clone 5 HV1-B [ 16190..16383 ]     C   C 
clone 6 HV1-B [ 16190..16383 ]     C   C 
clone 7 HV1-B [ 16190..16383 ]     C   C 
clone 8 HV1-B [ 16199..16383 ]       T   
  
CONSENSUS  C   C   C 
 
 
Ave02 
 
 16
09
3 
16
22
4 
16
31
1 
16
32
7 
16
34
5 
16
35
7 
CRS T T T C A T 
  
Séquençage direct à partir de 2 extraits 
différents 
[ 16020..16383 ] C C C       
[ 16020..16383 ] C C C       
[ 16020..16383 ] Y C C       
[ 16020..16383 ] C C C       
  
clone 1 HV1-A [ 16020..16231 ] C C         
clone 2 HV1-A [ 16020..16231 ] C C         
clone 3 HV1-A [ 16020..16231 ] C C         
clone 4 HV1-A [ 16176..16231 ]   C         
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Ave02 (suite) 
 16
09
3 
16
22
4 
16
31
1 
16
32
7 
16
34
5 
16
35
7 
CRS T T T C A T 
 
 
clone 5 HV1-A [ 16020..16231 ] C C         
clone 6 HV1-A [ 16020..16231 ] C C         
clone 7 HV1-A [ 16020..16231 ] C C         
clone 8 HV1-A [ 16020..16231 ] C C         
clone 9 HV1-A [ 16020..16231 ] C C         
clone 1 HV1-B [ 16190..16383 ]   C C       
clone 2 HV1-B [ 16190..16383 ]   C C T     
clone 3 HV1-B [ 16190..16383 ]   C C       
clone 4 HV1-B [ 16190..16383 ]   C C       
clone 5 HV1-B [ 16190..16383 ]   C C       
clone 6 HV1-B [ 16190..16383 ]   C C T     
clone 7 HV1-B [ 16190..16383 ]   C C       
clone 8 HV1-B [ 16190..16383 ]   C C   G   
clone 9 HV1-B [ 16190..16383 ]   C C     C 
  
CONSENSUS C C C       
 
Ave03 
 
 16
24
8 
16
28
6 
16
31
1 
16
34
2 
CRS C C T T 
  
  
 Séquençage direct à partir de 2 extraits 
différents 
  
[ 16020..16383 ]         
[ 16020..16383 ]         
[ 16020..16383 ]         
[ 16020..16383 ]         
  
clone 1 HV1-A [ 16020..16258 ]         
clone 2 HV1-A [ 16020..16246 ]         
clone 3 HV1-A [ 16020..16258 ]         
clone 4 HV1-A [ 16020..16258 ]         
clone 5 HV1-A [ 16020..16258 ]         
clone 6 HV1-A [ 16020..16258 ]         
clone 7 HV1-A [ 16020..16254 ]         
clone 8 HV1-A [ 16020..16258 ]         
clone 1 HV1-B [ 16189..16383 ]         
clone 2 HV1-B [ 16189..16383 ]         
clone 3 HV1-B [ 16189..16383 ]         
clone 4 HV1-B [ 16189..16383 ]     C C 
clone 5 HV1-B [ 16189..16383 ]         
clone 6 HV1-B [ 16189..16383 ]         
clone 7 HV1-B [ 16189..16383 ]   T     
clone 8 HV1-B [ 16189..16383 ]         
  
CONSENSUS 
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Ave04 
 
 16
12
6 
16
16
3 
16
18
6 
16
21
8 
16
29
4 
16
29
6 
16
30
4 
16
35
8 
CRS T A C C C C T C 
  
  
 Séquençage direct à partir de 2 extraits 
différents 
  
[ 16020..16383 ]         T Y Y   
[ 16020..16383 ] C       T T C   
[ 16020..16383 ] C       T T C   
[ 16020..16383 ] C R Y   T T C   
  
clone 1 HV1-A [ 16020..16258 ] C               
clone 2 HV1-A [ 16020..16258 ] C               
clone 3 HV1-A [ 16020..16253 ] C               
clone 4 HV1-A [ 16020..16258 ] C               
clone 5 HV1-A [ 16020..16258 ] C     T         
clone 6 HV1-A [ 16020..16258 ] C               
clone 7 HV1-A [ 16020..16252 ] C               
clone 8 HV1-A [ 16020..16258 ] C               
clone 9 HV1-A [ 16020..16258 ] C               
clone 1 HV1-B [ 16189..16383 ] 
 
      T T C   
clone 2 HV1-B [ 16189..16383 ]         T T C   
clone 3 HV1-B [ 16189..16383 ]         T T C   
clone 4 HV1-B [ 16189..16383 ]         T T C   
clone 5 HV1-B [ 16190..16383 ]         T T C   
clone 6 HV1-B [ 16189..16383 ]         T T C T 
  
CONSENSUS C       T T C   
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Annexe 3 : Calculs d’haplotypes partagés  
A. Haplotypes mitochondriaux Avellaner/ haplotypes modernes 
 
  93C, 224C, 311C CRS 
126C, 294T, 296T, 
304C 
51G, 189C, 270T 
Pays/Population  
nb 
total 
Nb seq 
partagé
es 
Fq 
haplotype 
% 
Nb seq 
partag
ées 
Fq 
haplotype 
% 
Nb seq 
partag
ées 
Fq 
haplotype 
% 
Nb seq 
partag
ées 
Fq 
haplotype 
% 
Moyen Orient  
Iran 448 1 0,22 32 7,14 2 0,45 0 0,00 
Arabie saoudite  702 12 1,71 18 2,56 0 0,00 0 0,00 
Syrie 118 1 0,85 8 6,78 2 1,69 0 0,00 
Iraq 52 1 1,92 0 0,00 0 0,00 0 0,00 
Druze  356 2 0,56 24 6,74 0 0,00 0 0,00 
Yémen 115 0 0,00 3 2,61 0 0,00 0 0,00 
Kurde 82 1 1,22 12 14,63 0 0,00 0 0,00 
Dubaï  249 2 0,80 4 1,61 0 0,00 0 0,00 
Palestine 117 1 0,85 8 6,84 1 0,85 0 0,00 
Turquie 340 3 0,88 33 9,71 0 0,00 0 0,00 
Moyen-Orient 
Total 
2579 24 0,93 142 5,51 5 0,19 0 0,00 
Caucase 
Ouest Russie 358 0 0,00 45 12,57 10 2,79 0 0,00 
Populations du 
nord Caucase 
353 4 1,13 23 6,52 6 1,70 0 0,00 
Géorgie 188 6 3,19 16 8,51 0 0,00 0 0,00 
Arménie 358 2 0,56 27 7,54 0 0,00 0 0,00 
Azerbaïdjan 48 0 0,00 3 6,25 1 2,08 0 0,00 
Caucase 
Total 
1305 12 0,92 114 8,74 17 1,30 0 0,00 
Europe de l’ouest  
Angleterre 100 0 0,00 13 13,00 1 1,00 0 0,00 
France, Bretagne 62 0 0,00 11 17,74 0 0,00 0 0,00 
France, Normandie 39 1 2,56 2 5,13 1 2,56 0 0,00 
France, Limousin 72 0 0,00 7 9,72 3 4,17 0 0,00 
France, Var 37 0 0,00 8 21,62 2 5,41 0 0,00 
Pays de Galles 92 2 2,17 23 25,00 0 0,00 0 0,00 
Cornouailles 92 1 1,09 16 17,39 0 0,00 3 3,26 
Irlande 300 3 1,00 56 18,67 6 2,00 0 0,00 
Europe de l’Ouest 
Total 
794 7 0,88 136 17,13 13 1,64 3 0,38 
Nord-centre de l’Europe  
Allemagne 682 5 0,73 96 14,08 15 2,20 8 1,17 
Danemark 38 0 0,00 9 23,68 2 5,26 0 0,00 
République 
Tchèque 
262 3 1,15 32 12,21 1 0,38 0 0,00 
Pologne 849 6 0,71 138 16,25 21 2,47 0 0,00 
Slovaquie 335 1 0,30 36 10,75 4 1,19 0 0,00 
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(3.A. suite) 
 
93C, 224C, 311C CRS 
126C, 294T, 296T, 
304C 
51G, 189C, 270T 
Suisse  224 2 0,89 32 14,29 5 2,23 2 0,89 
Lettonie 299 0 0,00 41 13,71 13 4,35 0 0,00 
Estonie 149 0 0,00 19 12,75 3 2,01 2 1,34 
Autriche 99 3 3,03 21 21,21 1 1,01 0 0,00 
Populations Sud 
Tyrol 
263 1 0,38 50 19,01 3 1,14 0 0,00 
Nord-centre de 
l’Europe 
 Total 
3200 21 0,66 474 14,81 68 2,13 12 0,38 
Scandinavie 
Norvège 626 1 0,16 129 20,61 16 2,56 5 0,80 
Finlande  755 2 0,26 95 12,58 6 0,79 1 0,13 
Scandinavie 
Total 
1381 3 0,22 224 16,22 22 1,59 6 0,43 
Sud est de l’Europe  
Bulgarie 30 0 0,00 3 10,00 0 0,00 0 0,00 
Hongrie 386 5 1,30 43 11,14 8 2,07 0 0,00 
Bosnie 304 1 0,33 36 11,84 2 0,66 0 0,00 
Serbie 56 0 0,00 4 7,14 0 0,00 0 0,00 
Roumanie 105 1 0,95 13 12,38 0 0,00 0 0,00 
Sud est de l’Europe 
Total 
881 7 0,79 99 11,24 10 1,14 0 0,00 
Ouest de la méditerranée  
Nord Portugal 271 5 1,85 60 22,14 3 1,11 0 0,00 
Centre Portugal 317 7 2,21 64 20,19 10 3,15 0 0,00 
Sud Portugal 260 0 0,00 52 20,00 3 1,15 0 0,00 
Galice 135 1 0,74 28 20,74 2 1,48 0 0,00 
Catalogne 133 2 1,50 23 17,29 0 0,00 0 0,00 
Andalousie 189 4 2,12 36 19,05 0 0,00 0 0,00 
Iles Baléares 67 2 2,99 14 20,90 0 0,00 0 0,00 
Pays Basque 
Espagnol 
211 1 0,47 48 22,75 1 0,47 0 0,00 
Ouest de la 
Méditerranée 
 Total 
1583 22 1,39 325 20,53 19 1,20 0 0,00 
Méditerranée centrale  
Nord Italie 319 3 0,94 45 14,11 3 0,94 0 0,00 
Centre Italie 637 10 1,57 96 15,07 5 0,78 0 0,00 
Centre Sud Italie 199 2 1,01 35 17,59 4 2,01 0 0,00 
Sicile 106 0 0,00 30 28,30 2 1,89 0 0,00 
Corse 99 1 1,01 20 20,20 1 1,01 0 0,00 
Sardaigne 234 2 0,85 52 22,22 1 0,43 0 0,00 
Slovénie 104 1 0,96 14 13,46 2 1,92 0 0,00 
Croatie 59 1 1,69 5 8,47 2 3,39 0 0,00 
Méditerranée 
centrale 
 Total 
1757 20 1,14 297 16,90 20 1,14 0 0,00 
Est de la méditerranée  
Macédoine 237 2 0,84 28 11,81 5 2,11 0 0,00 
Albanie 84 0 0.00 14 16.67 1 1.19 0 0.00 
Crète 200 2 1,00 28 14,00 11 5,50 0 0,00 
Chypre 91 3 3,30 8 8,79 0 0,00 0 0,00 
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(3.A. suite) 
 
93C, 224C, 311C CRS 
126C, 294T, 296T, 
304C 
51G, 189C, 270T 
Grèce 553 3 0,54 57 10,31 3 0,54 2 0,36 
Est de la 
méditerranée 
Total 
1165 10 0,86 135 11,59 20 1,72 2 0,17 
TOTAL 14645 126 0,86 1946 13,29 194 1,32 23 0,16 
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B. Haplotypes  mitochondriaux Avellaner / haplotypes précédemment retrouvés dans des 
spécimens anciens néolithiques 
 
 
   
93C   
224C 
311C 
CRS 
126C 
294T 
296T 
304C 
51G 
189C 
270T 
Article Culture/origine Dates Positions n 
Nb 
séquences 
partagées 
Nb 
séquences 
partagées 
Nb 
séquences 
partagées 
Nb 
séquences 
partagées 
(Bramanti et 
al. 2009) 
chasseurs cueilleurs, 
Allemagne, Russie, 
Pologne, Lituanie 
13400-
2500 
BC 
15997-16409 20 0 1 0 0 
(Haak et al. 
2005; Haak 
et al. 2010) 
Néolithique 
LBK/AVK, Autriche, 
Hongrie, Allemagne 
5500-
500 BC 
15997-16409 42 2 4 2 0 
(Sampietro 
et al. 2007) 
Néolithique, Espagne 
3500-
3000 
BC 
16022-16378 11 0 3 0 0 
(Deguilloux 
et al. 2010) 
Néolithique 
mégalithique, France 
(atlantique) 
4200 
BC 
16165-16390 3 0 0 0 0 
(Haak et al. 
2008) 
Culture cordée, fin 
néolithique, 
Allemagne 
2700-
2400 
BC 
15997-16409 9 0 0 0 0 
(Endicott et 
al. 2009) 
Otzi, Chalcolithique, 
Italie/Autriche 
3500-
3100 
BC 
16040-16401 1 0 0 0 0 
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C. Haplotypes Y Avellaner / haplotypes modernes 
  
G2a E1b1b 
Population/ Pays 
Nb 
profils Y 
total 
Nb 
Haplotypes 
partagés 
Fq 
Haplotype 
% 
Nb 
Haplotypes 
partagés 
Fq 
Haplotype 
% 
Moyen Orient 
Iran 340 0 0 1 0,29 
Syrie 161 0 0 0 0 
Druze 283 0 0 38 13,43 
Palestine 364 0 0 2 0,55 
Liban 577 2 0,35 14 2,43 
Turquie 663 1 0,15 17 2,56 
Moyen Orient 
Total 
2388 3 0,13 72 3,02 
Caucase 
Géorgie 77 0 0 0 0 
Arménie 100 0 0 0 0 
Azerbaïdjan 119 0 0 7 5,88 
Caucase 
 Total 
296 0 0 7 2,36 
Europe de l’ouest 
France 100 0 0 0 0 
Irlande 155 0 0 0 0 
Belgique 113 0 0 0 0 
Pays-bas 72 0 0 0 0 
Europe de l’ouest 
Total 
440 0 0 0 0 
Nord-centre de l’Europe 
Allemagne 1414 2 0,14 3 0,21 
Danemark 185 0 0 0 0 
République Tchèque 1750 6 0,34 4 0,23 
Pologne 208 0 0 1 0,48 
Est Slovaquie 629 0 0 6 0,95 
Suisse (Zurich) 150 0 0 0 0 
Nord-centre de l’ Europe 
 Total 
4336 8 0,18 14 0,32 
Scandinavie 
Norvège 1766 0 0 0 0 
suède 708 0 0 1 0,14 
Scandinavie 
 Total 
2474 0 0 1  0.04 
Sud est de l’Europe 
Hongrie 215 1 0,47 2 0,93 
Bosnie Herzégovine 181 0 0 2 1,10 
Serbie 179 0 0 4 2,23 
Monténégro 404 1 0,25 61 15,10 
Sud est de l’Europe 
 Total 
979 2 0,20 69 7,05 
Ouest de la méditerranée 
Nord Portugal 235 0 0 1 0,43 
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(3.C.suite) 
 
G2a E1b1b1a1b 
Population/ Pays 
Nb 
profils Y 
total 
Nb 
Haplotypes 
partagés 
Fq 
Haplotype 
% 
Nb 
Haplotypes 
partagés 
Fq 
Haplotype 
% 
Sud Portugal 78 0 0 0 0 
Nord ouest Espagne 239 0 0 0 0 
Nord est Espagne 114 0 0 0 0 
Sud Espagne 168 1 0,60 0 0 
Iles Baléares 340 0 0 2 0,59 
Centre Espagne 188 1 0,53 0 0 
Pays Basque Espagnol 115 0 0 0 0 
Ouest de la méditerranée 
Total 
1477 2 0,14 3 0,20 
Méditerranée centrale 
Nord Italie 155 2 1,29 0 0 
Sud Italie 193 0 0 3 1,55 
Sicile 491 1 0,20 1 0,20 
Sardaigne 100 0 0 0 0 
Croatie 200 2 1 0 0 
Méditerranée centrale 
 Total 
1139 5 0,44 4 0,35 
Est de la méditerranée 
Malte 50 0 0 0 0 
Crète 71 0 0 0 0 
Chypre 163 0 0 1 0,61 
Nord Grèce 183 0 0 5 1,79 
Centre et sud Grèce 73 0 0 0 0 
 Est de la méditerranée 
Total 
637 0 0 6 0,94 
TOTAL 14166 41 0,29 346 2,44 
 
Les comparaisons ont été effectuées sur les 7 loci  DYS19, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, 
DYS389I and DYS389II 
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D. Haplotype Y de la Pierre Fritte/ Haplotypes modernes 
  
I2a1 
Population/ Pays 
Nb profils Y 
total 
Nb 
Haplotypes 
partagés 
Fq 
Haplotype 
% 
Moyen Orient 
Iran 340 0 0 
Syrie 161 0 0 
Druze 283 0 0 
Palestine 364 0 0 
Liban 577 0 0 
Turquie 663 0 0 
Moyen Orient 
2388 0 0 
Total 
Caucase 
Géorgie 77 0 0 
Arménie 100 0 0 
Azerbaïdjan 119 0 0 
Caucase 
296 0 0 
 Total 
Europe de l’ouest 
France 100 0 0 
Irlande 155 0 0 
Belgique 113 0 0 
Pays-bas 72 0 0 
Europe de l’ouest 
440 0 0 
Total 
Nord-centre de l’Europe 
Allemagne 1414 2 0,141 
Danemark 185 0 0 
République Tchèque 1750 0 0 
Pologne 208 0 0 
Est Slovaquie 629 0 0 
Suisse (Zurich) 150 0 0 
Nord-centre de l’ Europe 
4336 2 0,046 
 Total 
Scandinavie 
Norvège 1766 0 0 
suède 708 0 0 
Scandinavie 
2474 0 0 
 Total 
Sud est de l’Europe 
Hongrie 215 0 0 
    Bosnie Herzégovine 181 0 0 
Serbie 179 0 0 
Monténégro 404 0 0 
Sud est de l’Europe 
979 0 0 
 Total 
Ouest de la méditerranée 
Nord Portugal 235 1 0,426 
Sud Portugal 78 0 0 
Nord ouest Espagne 239 2 0,837 
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(3.D. suite) 
Nb profils Y 
total. 
Nb 
Haplotypes 
partagés 
Fq 
Haplotype 
% 
Nord est Espagne 114 0 0 
Sud Espagne 168 1 0,595 
Iles Baléares 340 0 0 
Centre Espagne 188 0 0 
Pays Basque Espagnol 115 1 0,870 
Ouest de la 
méditerranée 1477 5 0,339 
Total 
Méditerranée centrale 
Nord Italie 155 0 0 
Sud Italie 193 0 0 
Sicile 491 0 0 
Sardaigne 100 9 9,000 
Croatie 200 0 0 
Méditerranée centrale 
1139 9 0,790 
 Total 
Est de la méditerranée 
Malte 50 0 0 
Crète 71 0 0 
Chypre 163 0 0 
Nord Grèce 183 0 0 
Centre et sud Grèce 73 0 0 
 Est de la méditerranée 
637 0 0 
Total 
TOTAL 141666 16 0,113 
 
Les comparaisons ont été effectuées sur les 6 loci  DYS19, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, 
and DYS389I 
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Annexe 4 : Calculs de lignées partagées 
A. Pourcentage d’haplotypes mitochondriaux partagés entre les individus des Treilles et les populations européennes actuelles 
  
137 
139, 
209, 
583, 
587, 
612, 
616 
195 570 
571, 
577, 
581, 
593, 
600, 603 
573, 
609, 637 
575 579 
584, 
588 
596 604, 614 611 
592, 
615, 636 
% 
haplotypes 
partagés 
  
16224C 
16270T 
16311C 
16069T 
16126C 
16192T 
16270T 
16189C 
16223T 
16278T 
CRS 16298C 
16227G 
16256T 
16270T 
16362C 
16224C 
16270T 
16126C 
16294T 
16296T 
16304C 
16269G 
16224C 
16311C 
16189C 
16192T 
16270T 
16311C 
16183C 
16189C 
16223T 
16278T 
  
Haplotypes 
(n) 
(1) (6) (1) (1) (6) (3) (1) (1) (2) (1) (2) (1) (3) 
Proche-Orient                               
Iran 277   1 1 1 1 1     1   1     2,527 
Arabie Saoudite 276   1   1 1         1 1   1 2,174 
Syrie 101   1     1 1     1   1     4,950 
Iraq 51                     1     1,961 
Druze 90   1     1 1         1     4,444 
Yémen 67       1 1                 2,985 
Kurde 60         1           1     3,333 
Dubaï 163       1 1           1     1,840 
Palestine 100       1 1       1   1     4,000 
Turks 235   1   1 1           1   1 2,128 
Caucase                               
Ouest Russie 173   1   1 1 1     1   1     3,468 
Populations du nord Caucase 172   1   1 1       1   1   1 3,488 
Géorgie 129       1 1 1         1   1 3,876 
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(4.A. suite) 
 
16224C 
16270T 
16311C 
16069T 
16126C 
16192T 
16270T 
16189C 
16223T 
16278T 
CRS 16298C 
16227G 
16256T 
16270T 
16362C 
16224C 
16270T 
16126C 
16294T 
16296T 
16304C 
16269G 
16224C 
16311C 
16189C 
16192T 
16270T 
16311C 
16183C 
16189C 
16223T 
16278T 
% 
haplotypes 
partagés 
Arménie 186       1 1           1     1,613 
Azerbaïdjan 43         1       1         4,651 
Ouest de l’Europe                               
Angleterre 74   1     1 1     1   1     6,757 
France Bretagne 41   1     1 1         1     9,756 
France Normandie 35         1       1   1     8,571 
France Limousin 45   1     1 1     1   1     11,111 
France Var 23     1   1 1     1   1     21,739 
Pays de Galles 45   1     1 1         1     8,889 
Cornouailles 53   1     1 1         1     7,547 
Irlande 142   1   1 1 1     1   1     4,225 
Nord-centre de l’Europe                               
Allemagne 338 1 1 1 1 1 1     1   1     2,367 
Danemark 22   1     1 1     1         18,182 
République Tchèque 160   1 1   1 1     1   1     3,750 
Pologne 359   1     1 1     1   1   1 1,671 
Slovakie 187   1 1 1 1 1     1   1     3,743 
Suisse 121   1   1 1 1     1   1     4,959 
Lettonie 104   1 1   1 1     1   1     5,769 
Estonie 81   1   1 1 1     1   1     7,407 
Autriche 34   1     1 1     1   1     14,706 
Populations Sud Tyrol 109 1 1     1 1     1   1     5,505 
Scandinavie                               
Norvège 288   1   1 1 1     1   1     2,083 
Finlande 226   1     1 1     1   1   1 2,655 
Sud est de l’Europe                               
Bulgarie 22   1     1           1     13,636 
Hongrie 220 1 1 1   1 1     1   1     3,182 
Bosnie 150   1     1 1     1   1     3,333 
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(4.A. suite) 
 
16224C 
16270T 
16311C 
16069T 
16126C 
16192T 
16270T 
16189C 
16223T 
16278T 
CRS 16298C 
16227G 
16256T 
16270T 
16362C 
16224C 
16270T 
16126C 
16294T 
16296T 
16304C 
16269G 
16224C 
16311C 
16189C 
16192T 
16270T 
16311C 
16183C 
16189C 
16223T 
16278T 
% 
haplotypes 
partagés 
Serbie 46         1 1               4,348 
Roumanie 60   1     1 1         1     6,667 
Ouest de la méditerranée                               
Nord Portugal 156   1     1 1   1 1   1     3,846 
Centre portugal 172   1   1 1 1     1   1   1 4,070 
Sud Portugal 147   1 1 1 1 1     1   1   1 5,442 
Galice 83   1   1 1 1     1   1     7,229 
Catalogne 93   1 1 1 1 1         1   1 7,527 
Andalousie 98   1     1 1         1     4,082 
Iles Baleares 41 1       1               1 7,317 
Pays Basque 89   1 1 1 1 1     1   1   1 8,989 
Méditerranée centrale                               
Nord Italie 186 1 1   1 1 1     1   1   1 4,301 
Centre Italie 335   1 1 1 1 1     1   1     2,090 
Centre Sud Italie 127   1     1 1     1   1   1 4,724 
Sicile 56         1 1     1         5,357 
Corse 62   1 1   1 1     1   1     9,677 
Sardaigne 119   1   1 1 1     1   1     5,042 
Slovénie 61   1     1 1     1   1     8,197 
Croatie 48   1     1 1     1         8,333 
Est de la méditerranée                               
Macédoine 129   1   1 1 1     1   1   1 5,426 
Albanie 61   1     1       1   1     6,557 
Crète 98 1 1   1 1       1   1     6,122 
Chypre 60         1           1     3,333 
Grèce 315   1   1 1 1     1 1 1     2,222 
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B. Pourcentage d’haplotypes Y partagés entre les individus des Treilles et les populations 
européennes actuelles 
    
G2a I2a1 
% 
haplotypes 
partagés 
Moyen-Orient 
Iran 340   
0 
Syrie 161   
0 
Druze 283   
0 
Palestine 364   
0 
Liban 577   
0 
Turks 663 1  
0,151 
Caucase 
Géorgie 77   
0 
Arménie 100   
0 
Azerbaïdjan 119   
0 
Ouest de l’Europe 
France 100   
0 
Irlande 155   
0 
Belgique 113   
0 
Pays Bas 72   
0 
Nord-centre de l’Europe 
Allemagne 1414   
0 
Danemark 185   
0 
République Tchèque 1750 1  
0,057 
Pologne 208   
0 
Est Slovaquie 629   
0 
Suisse (Zurich) 150   
0 
Scandinavie 
Norvège 1766   
0 
Suède 708   
0 
Sud est de l’Europe 
Hongrie 215   
0 
Bosnie Herzegovine 181   
0 
Serbie 179   
0 
Montenegro 404   
0 
Ouest de la méditerranée 
Nord Portugal 235  
1 0,426 
Sud Portugal 78 1 1 2,564 
Nord ouest Espagne 239   
0 
Nord est Espagne 114  
1 0,877 
Sud Espagne 168   
0 
Iles Baléares 340  
1 0,294 
Centre Espagne 188  
1 0,532 
Pays Basque 115  
1 0,870 
Méditerranée centrale 
Nord Est Italie 155   
0 
Sud Italie 193   
0 
 
Annexes 
 
 
 
177 
(4.B. suite) 
 
G2a I2a 
% 
haplotypes 
partagés 
Sicile 491  
1 0,204 
Sardaigne 100  
1 1,000 
Croatie 200   
0 
Est de la méditerranée 
Malte 50   
0 
Crète 71   
0 
Chypre 163 1  
0,613 
Nord Grèce 280   
0 
Centre et Sud Grèce 73   
0 
 
Les comparaisons ont été effectuées sur les 7 loci  DYS19, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, 
DYS389I and DYS389II 
  
Annexes 
 
 
 
178 
  
Annexes 
 
 
 
179 
Annexe 5 : Distances FST calculées à partir des haplotypes 
mitochondriaux des individus des Treilles et des populations 
européennes actuelles  
Population Fst P-value < 0,05 
Proche-Orient 
Iran 0,00393 + 
Arabie Saoudite 0,02419 + 
Syrie 0,01437 + 
Iraq 0,02941 + 
Druze 0,01223 + 
Yémen 0,07999 + 
Kurde 0,00523 + 
Dubaï 0,02514 + 
Palestine 0,00308 + 
Turks 0,00293 + 
Caucase 
Ouest Russie -0,00293 + 
Populations du nord Caucase 0,01547 + 
Géorgie 0,00607 + 
Arménie 0,00454 + 
Azerbaïdjan 0,01819 + 
Ouest de l’Europe 
Angleterre 0,0066 + 
France Bretagne -0,00439 + 
France Normandie -0,00285 + 
France Limousin 0,00396 + 
France Var 0,00716 + 
Pays de Galles 0,0059 + 
Cornouailles 0,00475 + 
Irlande 0,00373 + 
Nord-centre de l’Europe 
Allemagne 0,00316 - 
Danemark 0,00826 + 
République Tchèque -0,00053 + 
Pologne -0,00465 + 
Slovakie -0,0021 - 
Suisse 0,00072 - 
Lettonie 0,01121 + 
Estonie 0,00576 + 
Autriche 0,00275 + 
Populations Sud Tyrol 0,00334 - 
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(5. suite) 
Population Fst P-value < 0,05 
Scandinavie 
Norvège 0,00144 + 
Finlande 0,01173 + 
Sud est de l’Europe 
Bulgarie -0,00889 - 
Hongrie -0,00282 + 
Bosnie 0,00299 + 
Serbie 0,01038 + 
Roumanie -0,00145 - 
Ouest de la méditerranée 
Nord Portugal -0,00241 + 
Centre portugal -0,00755 + 
Sud Portugal 0,00285 + 
Galice 0,0217 + 
Catalogne 0,0153 + 
Andalousie -0,00469 + 
Iles Baleares -0,00627 + 
Pays Basque 0,01249 + 
Méditerranée centrale 
Nord Italie 0,00168 + 
Centre Italie -0,00522 + 
Centre Sud Italie -0,00337 + 
Corse 0,01042 + 
Sardaigne 0,00397 + 
Slovénie 0,00509 + 
Est de la méditerranée 
Macédoine -0,00056 + 
Albanie 0,00377 + 
Crète 0,00274 - 
Chypre 0,01294 + 
Grèce -0,0034 + 
 
Les haplotypes utilisés pour les calculs de distances vont de la position 67 à la position 357. 
Les distances calculées sont celles de Kimura (Kimura-2p = 2 paramètres) qui intègre le fait que 
les transitions et les transversions ne sont pas équiprobables lors de l’évolution des séquences, 
notamment pour l’ADN mitochondrial où les transitions peuvent représenter 90% des 
mutations (Kimura 1980) 
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Annexe 6: Articles 
 
 
 
 
 
Detection of the A189G mtDNA heteroplasmic mutation in relation to age in 
modern and ancient bones. 
Int J Legal Med (2009) 123:161–167 
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Detection of age-related duplications in mtDNA from human muscles and 
bones. 
Int J Legal Med (2011) 125:293–300 
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Ancient DNA reveals male diffusion through the Neolithic Mediterranean 
route. 
PNAS (2011) 108 ;24 :9788–9791 
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Ancient DNA suggests the leading role played by men in the Neolithic 
dissemination. 
PNAS (2011) sous presse 
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Résumé 
La transition néolithique a été un évènement majeur dans l’histoire du peuplement de l’Europe. 
Afin d’évaluer directement comment la néolithisation du bassin méditerranéen a pu influer sur 
le génome des européens anciens, nous avons mené des analyses moléculaires sur des 
spécimens humains datant de cette période. 
Les analyses ont porté sur 134 prélèvements provenant de 29 sites archéologiques différents, 
datés du mésolithique jusqu’à la jonction avec la période protohistorique. Une attention plus 
particulière a été portée sur deux sites principaux, pour lesquels les premiers prélèvements 
étudiés semblaient contenir de l’ADN endogène relativement bien préservé, la « Cova de 
l’Avellaner » en Catalogne espagnole (première moitié du Vème millénaire av. J.-C.), et la « grotte 
I des Treilles » (Aveyron) datée de la fin de la période néolithique (environ 3000 ans av. J.-C.).  
Malgré les difficultés rencontrées inhérentes aux particularités de l’ADN ancien, nous avons pu 
analyser différents types de marqueurs moléculaires localisés à la fois sur l’ADN mitochondrial, 
mais aussi sur l’ADN nucléaire (autosomes et chromosome Y). Cela nous a permis d’obtenir des 
informations inédites sur le recrutement funéraire des deux cavités sépulcrales principales 
(détermination du sexe des individus, des liens de proche parenté, et de la structure génétique 
globale), mais aussi de déterminer l’origine biogéographique des individus inhumés. Nous avons 
également pu analyser un polymorphisme nucléaire associé avec la persistance de la lactase.  
Dans l’ensemble, les résultats confirment que la diffusion du Néolithique a bien été un 
phénomène hétérogène en Europe. Ils suggèrent également que l’impact de cette transition a pu 
être différent sur les lignées féminines et masculines. En effet, si les haplogroupes 
mitochondriaux retrouvés sont assez variés et sous entendent une origine maternelle diversifiée 
et majoritairement ancienne, la plupart des individus masculins portent des haplogroupes Y 
décrits comme étant associés à l’expansion néolithique (G2a et E1b1b1a1b). Un biais imputable 
au recrutement funéraire mis en œuvre au sein des deux ensembles sépulcraux peut cependant 
expliquer la faible diversité retrouvée au sein des lignées paternelles ; de nouvelles 
investigations seront nécessaires pour confirmer ces premières constatations. En tous cas, ces  
résultats représentent, à ce jour, les premières données existantes sur lignées masculines 
présentes au Néolithique dans le sud ouest de l’Europe.  
Au final, ce travail prouve pour la première fois grâce à des données moléculaires anciennes, que 
la néolithisation du sud ouest de l’Europe a bien été accompagnée d’une diffusion de personnes 
le long des côtes méditerranéennes qui auraient introduit dans les régions occidentales de la 
Méditerranée, de nouvelles lignées génétiques depuis les Balkans et/ou le Proche Orient.  
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Abstract 
The Neolithic transition has been a major event in the history of the European settlement. To 
evaluate directly how the neolithization of the Mediterranean basin may have influenced the 
genome of ancient European individuals, we performed molecular analyses on human remains 
dated from this period and found in this region.  
The analyses focused on 134 samples from 29 different archaeological sites, dating from the 
Mesolithic to the junction with the protohistoric period. A special attention was paid to two main 
sites for which the first samples studied appeared to contain relatively well preserved 
endogenous DNA, the “Cova de l’Avellaner” located in Spanish Catalonia (first half of the fifth 
millennium BC.) and the “grotte I des Treilles” (Aveyron, France) attributed to the late Neolithic 
period (about 3000 years BC.). 
Despite the difficulties inherent to ancient DNA studies, we were able to analyze several types of 
molecular markers located on both mitochondrial and nuclear DNA (autosomes and Y 
chromosome). We obtained new information on the funeral recruitment of the two main cavities 
(determining the sex of individuals, kinships and the overall genetic structure) and determined 
the biogeographical origin of the individuals buried. We also analyzed a nuclear polymorphism 
associated with the lactase persistence. 
Basically, the results confirm that the spread of the Neolithic has been a heterogeneous 
phenomenon in Europe. They also suggest that the impact of this transition has been different on 
the paternal and maternal genetic lineages. Indeed, if the mitochondrial haplogroups found seem 
rather stem from the different migration events that populated Europe from the Paleolithic 
period onwards, most of the Y haplogroups (G2a and E1b1b1a1b) were described to be 
introduced in Europe with the Neolithic expansion. A bias due to the funeral recruitment, which 
took place in the two sepulchral caves can however explain the low diversity found in the 
paternal lineages. Further investigations will be necessary to confirm these initial findings. In 
any case, these results represent, to date, the first data available on the existing paternal lineages 
at the Neolithic times in the Southwest of Europe.  
On the whole, this work demonstrates for the first time, thanks to ancient molecular data that 
the Neolithic dissemination in south-western Europe has been accompanied by a spread of 
people along the Mediterranean coasts, which would have introduced new genetic lineages into 
the Western regions of Mediterranean, from the Balkans and/or the Middle East. 
 
